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Wydawca

Nowe odkrycia i troche wiedzy.
Pytania i odpowiedzi.

Cel
Zgtebienie wiedzy na temat zespotu Klinefeltera, zwanego tez zespotem 47XXY, oraz

$ledzenie tego zagadnienia w Zyciu codziennym.

Broszura

Niniejsza broszura informacyjna zostata opracowana przez cztonkéw naszego
stowarzyszenia z mysl3 o osobach cierpiacych na zespét Klinefeltera, ich krewnych i
innych osobach zainteresowanych tym zagadnieniem. Chcieliby$my zachecic Cie do
aktywnego zmierzenia sie z tym tematem. Niniejsza broszura zawierajaca pytania i
odpowiedzi ma pomdc Ci jako osobie dotknietej choroba funkcjonowac w codzien-
nym zyciu i ufatwic ocene udzielanych porad.

Jedynie gdy wiesz, jak zespdt Klinefeltera wptywa na Twoje zycie, zycie Twojego
dziecka lub Twojego partnera, mozesz (wspét)decydowac, jak najlepiej sobie z nim
radzic i co jest dla Ciebie ,wtasciwe” i wazne.

Nasze informacje oparte s3 na aktualnych, medycznie potwierdzonych wynikach
badan oraz na doswiadczeniach os6b zmagajacych sie z choroba. Z cata pewnoscia
warto sie temu przyjrzec.

Stowarzyszenie

47xxy klinefelter syndrom e. v. jest grupa wsparcia, do ktorej naleza osoby dotkniete
chorobg, ich krewni, osoby zainteresowane i rada konsultantéw. Wykorzystujemy
doswiadczenie, kontakty i wiedze naszej spotecznosci. Robimy to z checig, solidnie i
nieodpfatnie.

47xxy Klinefelter syndrom e.v.
vorstand@47xxy-klinefelter.de

www.47xxy-klinefelter.de
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Zespot Klinefeltera, przyczyny i diagnoza

Co to jest zespot Klinefeltera?

Zespét Klinefeltera nalezy do grupy liczbowych aberracji chromosomowych

(odchylen w liczbie chromosomdw) i charakteryzuje sie wystepowaniem nadliczbo-
6 wego chromosomu X u mezczyzn. Gtéwne objawy zespotu Klinefeltera wynikaja z

zaburzeni rozwoju jader, co powoduje zaréwno zmniejszenie liczby plemnikéw, jak

i produkcji meskiego hormonu ptciowego - testosteronu. Mezczyzni z zespotem

Klinefeltera s wiec niemal zawsze nieptodni. Zespét Klinefeltera nie wystepuje

rzadko, dotyka okoto jednego na 500 do 1000 mezczyzn. Jest to zatem najczesciej

wystepujaca choroba genetyczna u ptci meskiej. Wedtug badan, u 41000 do 82 000

chtopcéw lub mezczyzn w Niemczech wystepuje dodatkowy chromosom X.

Skad pochodzi nazwa ,zespot Klinefeltera”?

Zespot Klinefeltera (ang. Klinefelter's syndrome) swoja nazwe zawdziecza
amerykariskiemu lekarzowi dr Harry'emu F. Klinefelterowi, ktéry w 1942 roku wraz z
dwoma kolegami po raz pierwszy opisat przypadki pacjentéw ptci meskiej z rozwo-
jem piersi, znacznie zmniejszona liczba plemnikéw i zwiekszonym wydalaniem z
moczem hormonu folikulotropowego (FSH). Jednak dopiero 17 lat pdzniej, w 1959 r.,
brytyjska genetyk Patricia A. Jacobs po raz pierwszy opisata nadliczhowy chromo-
som X jako przyczyne tego zespotu.

Jaka aberracja chromosomowa lezy u podstaw
zespotu Klinefeltera?

Materiat genetyczny cztowieka nie jest rozproszony w jadrach komdrkowych, lecz
utozony na chromosomach. Kazde jadro komérkowe ma zazwyczaj 46 chromo-
somow. 44 chromosomy tworzg 22 pary (autosomy, czyli wszystkie chromosomy
kariotypu z wyjatkiem chromosomdw ptci), natomiast 2 chromosomy sa chromoso-
mami ptci (gonosomy). MezczyZni maja zwykle jeden chromosom X i jeden Y, zatem
maja zestaw chromosoméw 46,XY, podczas gdy kobiety maja dwa chromosomy X:
46,XX. Rodzice przekazuja dziecku po jednym chromosomie ptciowym. Z zespotem
Klinefeltera mamy do czynienia wtedy, gdy chtopcy maja dodatkowy chromosom

X w swoich komérkach somatycznych. Komérki maja wiec 47 (47XXY) chromoso-
mow zamiast 46. Do zaburzenia podziatu chromosoméw moze dochodzi¢ podczas
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formowania sie oocytu matki, podczas formowania sie plemnika ojca lub krétko po
zaptodnieniu.

Jak dochodzi do zaburzenia podziatu chromosoméw?
Zaburzenie podziatu jest zdarzeniem losowym, niejako wybrykiem natury, ktéremu

7 nie da sie zapobiec ani za pomoca specjalnej diety, ani poprzez przyjmowanie
jakichkolwiek lekdw. Nadliczbowy chromosom X moze by¢ odziedziczony od ojca
lub matki, jesli w procesach podziatu komdrek podczas powstawania plemnika lub
zdolnej do zaptodnienia komérki jajowej dojdzie do zaburzer podziatu.

Jakie s3 cechy charakterystyczne zespotu Klinefeltera?
Zesp6t Klinefeltera charakteryzuje sie wystepowaniem dodatkowego chromosomu
X (47XXY). W klasycznej postaci zespotu Klinefeltera dodatkowy chromosom X

jest obecny we wszystkich komdrkach ciata. Klasyczna postac zespotu Klinefeltera
wystepuje u 90% mezczyzn dotknietych ta choroba. Mozaikowatos¢ wystepuje u
7% mezczyzn dotknietych schorzeniem. W tym przypadku dodatkowy chromosom
Xjest obecny tylko w czesci komdrek ciata, podczas gdy w pozostatych obecny jest
prawidtowy zestaw chromosomdw (46XY/47XXY). 3% o0s6b dotknigtych choroba
ma dodatkowe, nadliczbowe chromosomy X (48XXXY, 48XXYY; 49XXXXY). W dalszej
czedci odniesiemy sie gtéwnie do typowej postaci zespotu Klinefeltera z ciagta
sekwencja chromosomdw 47,XXY.

Jak rozpoznaje sie zespot Klinefeltera?

Cechy fizyczne zespotu Klinefeltera to ponadprzecietny wzrost az do wysokie-

go, zmniejszona objetos¢ jader, skape owtosienie ciafa i niekiedy powigkszenie
gruczotdw sutkowych. Zwykle mamy do czynienia z nieptodnoscia, zesp6t
Klinefeltera rozpoznaje sie czesto podczas wywiadu w kierunku nieptodnosci. W
okresie dojrzewania i dorostosci obnizony poziom testosteronu z jednoczesnym
podwyzszonym poziomem hormonéw przysadkowych FSH i LH we krwi moze
wskazywac na obecnos$¢ zespotu Klinefeltera. Niemniej zespét Klinefeltera moze by¢
wiarygodnie rozpoznany jedynie poprzez badanie chromosoméw. Badanie to jest
zazwyczaj wykonywane w laboratorium genetycznym. Jako materiat do badan wys-
tarczy niewielka prébka krwi. Ponadto, aby okresli¢, czy mamy do czynienia z forma
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mozaikowa, mozna pobra¢ wymaz z btony sluzowej jamy ustnej. W laboratorium
cytogenetycznym z komorek krwi/btony Sluzowej tworzy sie kilka kariograméw
(zestaw6w chromosomdw). Jesli w badanych komérkach obecny jest dodatkowy
chromosom X, mozna postawic rozpoznanie zespotu Klinefeltera.

5 Kiedy stawiane jest rozpoznanie?
Zespot Klinefeltera jest obecnie rozpoznawany jedynie u okofo 20-30% mezczyzn
dotknietych ta choroba. | odwrotnie, oznacza to, ze 70-80% mezczyzn dotknietych
tym problemem jest catkowicie nieswiadoma obecnosci u siebie dodatkowego
chromosomu X przez cate zycie! Sposrdd 20-30% mezczyzn dotknietych choroba,
okoto 70% diagnozuje sie w wieku dorostym, 20% w okresie dojrzewania, a tylko
okoto 7-10% w dziecinstwie.

(zy zespot Klinefeltera mozna rozpoznac jeszcze
przed urodzeniem?

Zesp6t Klinefeltera moze by¢ wykryty przypadkowo w okresie prenatalnym podczas
amniopunkgji (15-18. tydzien ciazy) lub w trakcie pobierania kosméwki (8.-12.
tydzien ciazy). Zespotu Klinefeltera nie mozna rozpozna¢ w okresie prenatalnym na
podstawie badania ultrasonograficznego.

Jesli zespot Klinefeltera zostanie rozpoznany przypadkowo w okresie prenatalnym,
moze to oznaczac duza niepewnos¢ dla dotknietych tym problemem rodzicéw,
poniewaz nie s oni w stanie oceni¢ wagi diagnozy. W zwiazku z tym nalezy szybko
i kompetentnie udzieli¢ im porady (np. specjalista genetyki cztowieka, instytuty
genetyki cztowieka przy szpitalach uniwersyteckich).

(zy rozpoznanie ,zesp6t Klinefeltera” w okresie
prenatalnym jest powodem do przerwania ciazy?
Wiekszos¢ mezczyzn z zespotem Klinefeltera prowadzi zasadniczo normalne zycie.
Aborcja jest problematyczna z etycznego punktu widzenia i nieuzasadniona z punktu
widzenia samego chorego dziecka i jego rodzicow. ChcielibySmy jeszcze raz podkreslic,
ze okoto 70% dotknigtych choroba mezczyzn w Niemczech nie jest Swiadomych, ze
posiada dodatkowy chromosom X. Wiele mezczyzn dotknietych choroba prowadzi
zupetnie normalne, niezalezne zycie i wykonuje najrozniejsze zawody.
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Objawy i choroby towarzyszace

Jakie s3 objawy zespotu Klinefeltera?
Chtopcy i mezczyzni z zespotem Klinefeltera maja niedorozwiniete jadra, co oznacza,
Ze 53 one mniejsze niz przecietnie. Objetos¢ jader u 0séb dotknietych choroba jest
9 zwykle rzedu 1 do 3 ml (mniej wiecej wielkos¢ matej szklanej kulki). Poniewaz
wigkszos¢ testosteronu jest produkowana w jadrach, mezczyzni z zespotem
Klinefeltera maja niedobdr testosteronu. Testosteron jest najwazniejszym meskim
hormonem ptciowym, ktéry spetnia wiele réznych funkji. Odgrywa wazna role
w tworzeniu nasienia, requluje libido (poped ptciowy, czyli ochote na seks), ale
jest réwniez wazny w zupetnie innych obszarach, np. w metabolizmie ttuszczéw,
funkcgjonowaniu naczyn krwiono$nych, psychice, tworzeniu czerwonych krwinek,
metabolizmie kosci i wzroscie wtoséw (zwtaszcza brody, owtosienia na klatce
piersiowej i narzadach ptciowych). Niedobdr testosteronu moze zatem powodowac
objawy w rdznych narzadach/tkankach.

Nasilenie tych objawdéw moze sig jednak znacznie réznic u osob dotknietych zespotem
Klinefeltera. Nastepstwem niedorozwoju jader i niedoboru testosteronu jest wczesne
zmniejszenie lub brak produkgji plemnikdw. W wyniku tego w ejakulacie znajduje

sie albo zbyt mato plemnikéw (oligospermia), albo — jak w przypadku wigkszosci
mezczyzn z zespotem Klinefeltera — nie ma ich weale (azoospermia). Z tego powodu
zdecydowana wiekszos¢ mezczyzn z zespotem Klinefeltera jest bezptodna.

Objawami niedoboru testosteronu moga byc:

» Ponadprzecietna wysokosc¢ ciata az do wysokiego

» Zmniejszona spermatogeneza (tworzenie plemnikow), konsekwencja: nieptodnos¢

» Zaburzenia seksualne (utrata libido, zaburzenia potencji)

» Skapy zarost

» Zmniejszona masa i sita migsni

» Zmiana rozmieszczenia tkanki ttuszczowej (nagromadzenie ttuszczu zwtaszcza w
okolicy bioder), rozrost gruczotow sutkowych

» Objawy psychologiczne, takie jak zmeczenie, problemy ze snem, brak napedu,
zwigkszona wrazliwos¢ na stres, zmniejszona koncentracja uwagi, obnizona
pewnos¢ siebie, obnizony nastrdj, a nawet depresja.
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» Oblewanie sie potem

» Niedokrwisto$¢

» Zanik kosci (osteoporoza)

» Przerost gruczotu krokowego

» Wypadanie wtosow

Czy w zespole Klinefeltera wystepuja jakies choroby
lub zaburzenia towarzyszace?

Tak. MezczyZni z zespotem Klinefeltera maja zwiekszone ryzyko wystapienia
cukrzycy typu 2 (cukrzyca typu dorostych), osteoporozy (zmniejszona gestos¢ kosci),
ginekomastii (powiekszenie gruczotéw sutkowych), depresji, padaczki i wystapienia
zakrzepicy w poréwnaniu z populacja 0gélna. Ryzyko zachorowania na raka piersi
jest zwiekszone okoto 50-krotnie u mezczyzn z zespotem Klinefeltera w poréwnaniu
z mezczyznami z chromosomami 46,XY, ale jest znacznie nizsze od normalnego
ryzyka dla kobiet. Poniewaz u wielu mezczyzn zespét Klinefeltera pozostaje
nierozpoznany przez cate zycie, medyczne konsekwencje niedoboru testosteronu
zazwyczaj nie s3 dotkliwe. Pokazuje to réwniez, ze powazne zaburzenia zdrowotne
spowodowane zespotem Klinefeltera sa raczej wyjatkiem niz requta.

Jakie aspekty psychologiczne wigzg sie z zespotem
Klinefeltera?

W zespole Klinefeltera leczenie skupia sie zwykle na konkretnych aspektach
klinicznych, takich jak niedobdr testosteronu, zdrowie kosci czy ptodno$¢. Ponadto
istnieja dowody na to, ze zespét Klinefeltera moze mie¢ wptyw na temperament,
0sobowos¢ i zdrowie psychiczne.

W teorii nalezy oddzieli¢ wptyw niedoboru testosteronu na mdzg od psychologic-
znych konsekwencji rozpoznania choroby lub jej nastepstw. W praktyce jednak nie
zawsze fatwo jest oddzieli¢ te dwie kwestie. Stwierdzono, ze szczeg6Inym czynni-
kiem ryzyka jest odczuwana stygmatyzacja ze strony innych ludzi oraz znaczenie
planowania zatozenia rodziny z pragnieniem posiadania dzieci w przysztoéci, ktdre
u mezczyzn z zespotem Klinefeltera mozna spetnic tylko przy znacznej pomocy
lekarskiej, jesli w ogdle. Zmniejszony niedobdr testosteronu sam w sobie moze miec
réwniez wptyw na psychike.
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W dziecinistwie i okresie dojrzewania czesto obserwuje sie zaburzenia koncentragji
uwagi, czasem takze zwiekszona impulsywnos¢ (ADHS). Zaburzenia rozwoju mowy
wystepuja réwnie czesto jak problemy z czytaniem i/lub pisaniem (dysleksja).
Istnieja przestanki, ze istniejacym deficytom w zakresie przetwarzania mowy to-
warzyszy niekiedy lepsza zdoInos¢ przetwarzania wzrokowego, co jest najwyrazniej
m spowodowane odmiennym rozwojem odpowiednich obszaréw mézqu. To z kolei
przejawia sie réwniez zwiekszong koncentracjg uwagi i szczegélnym zaintereso-
waniem szczegdtami. W dziecinstwie chtopcy z zespotem Klinefeltera przejawiaja
czasami zachowania, ktére mozna poréwnac do zachowan autystycznych. Nie s3 one
jednak tak nasilone jak w przypadku zaburzen ze spektrum autyzmu. Jest to przede
wszystkim zachowanie charakteryzujace sie wycofaniem, mniejszym zainteresowa-

niem interakcjami z réwieénikami oraz szczegdlnym zamitowaniem do szczegétow.

Zdarza sig, ze chtopcy i mezczyZni z zespotem Klinefeltera maja trudnosci z
konsekwentnym dazeniem do celu, ich motywacja ulega ostabieniu. Moze to by¢
zauwazalne w dazeniu do osiggania celow w szkole, w ksztatceniu lub na studiach, a
potem w pracy.

W okresie dojrzewania i dorostosci czeéciej pojawia sie depresja. Ciezsze choroby
psychiczne (np. psychozy) moga wystepowac nieco czeéciej u 0sob z zespotem
Klinefeltera niz w populacji ogélnej.

Innym czynnikiem, ktory moze wptywac na samopoczucie i zadowolenie, s3 interak-
¢je spoteczne z innymi ludZmi. W tym zakresie wydaje sie, Ze mezczyzni z zespotem
Klinefeltera maja czasem trudnosci z prawidtowym rozpoznawaniem i interpreto-
waniem emocji u siebie, a takze u swoich rozméwcéw. W szczegdlnosci moga gorzej
interpretowac nieprzyjemne lub gniewne wyrazy twarzy lub tony gtosu innych
ludzi. To z kolei moze czasami prowadzi¢ do probleméw w interakcjach spotecznych,
poniewaz brak zdolnosci rozpoznawania i reagowania na nastréj innych ludzi moze
prowadzi¢ do nieporozumien i irytacji.
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(zy aberracje chromosomowg mozna skorygowac?
Nie. Nie ma mozliwosci zmodyfikowania istniejacego zestawu chromosoméw XXY.

Jak mozna przeciwdziata¢ objawom zespotu
Klinefeltera za pomoca terapii hormonalnej?

Niedobér testosteronu leczy sie poprzez wdrozenie tzw. terapii substytucyjnej
testosteronem. Jedna z opcji jest stosowanie zelu testosteronowego, ktory naktada
sie na skre brzucha codziennie rano lub wieczorem. Wielu pacjentéw jest bardzo
zadowolonych z tej opgji, poniewaz skutecznie osiggany jest prawidtowy poziom
testosteronu. Inng opcja sa plastry z testosteronem. Jednak wielu pacjentéw skarzy
sie na podraznienie skry podczas stosowania takich plastréw. Inng opcja leczenia sq
iniekcje o przedtuzonym uwalnianiu (depot) z enantanem testosteronu za pomocg
strzykawki, na przyktad w udo. Do utrzymania prawidtowego poziomu testosteronu
wystarczajace sa 4 iniekcje rocznie. Wada tych zastrzykow jest wysokie stezenie
maksymalne testosteronu i wahania stezenia zgtaszane przez wielu pacjentéw jako
nieprzyjemne. Terapie substytucyjna testosteronem nalezy rozpoczac od okresu
dojrzewania. Czas i dawke nalezy uzgodnic z mtodziericem, rodzicami i lekarzem.
Jesli rozpoznanie zespotu Klinefeltera zostanie postawione dopiero po okresie
dojrzewania, w kazdym przypadku nalezy skonsultowac sie ze specjalista endokry-
nologiem, aby jak najszybciej rozpoczac substytucje testosteronem. U niektdrych
pacjentéw wystepuje wyrazniejsza odpowiedz na substytucje testosteronem niz u
innych.

Poza tym mezczyZni z zespotem Klinefeltera czesto maja niedobdr witaminy D.
Dlatego poziom witaminy D u mtodziezy i dorostych powinien by¢ regularnie
kontrolowany. Szczegélnie w miesigcach zimowych, gdy dni sa krétkie i storica jest
jak na lekarstwo, suplementacja witaminy D (tj. przyjmowanie tabletek z witaming
D) powinna odbywac sie w porozumieniu z lekarzami prowadzacymi. Suplementacja
witaminy D jest wazna dla metabolizmu kostnego.



Leczenie

Co moze sie stac, jesli leczenie testosteronem nie
zostanie rozpoczete lub zostanie przerwane bez
konsultacji lekarskiej?

Terapia testosteronem, ktdrej rozpoczecie okresla i zleca lekarz (np. endokrynolog),
musi by¢ prowadzona regularnie, zgodnie z zaleceniami lekarza. Odpowiednio
wczesnie rozpoczete i regularne leczenie jest wazne dla dobrego samopoczucia
chtopca/mezczyzny z zespotem Klinefeltera. Jesli mtody cztowiek nie jest jeszcze w
stanie samodzielnie prowadzic terapii, to Wy bedac rodzicami bedziecie odpowied-
zialni za to, aby leczenie przebiegato bez zaktdcen. Jesli testosteron nie jest poda-
wany zgodnie z zaleceniami lekarza, moze to prowadzi¢ do pdZzniejszych powaznych
skutkéw zdrowotnych, zwtaszcza w okresie wzrostu.

Przecietnie poped seksualny (libido) bez leczenia testosteronem jest zmniejszony w
poréwnaniu z mezczyznami z chromosomami 46,XY. Poniewaz testosteron wptywa
réwniez na mézg, niedobdr tego hormonu moze réwniez sprzyjac rozwojowi
depresji i innych probleméw psychicznych. Ponadto chtopcu/mezczyznie z zespotem
Klinefeltera ten hormon potrzebny jest do innych proceséw metabolicznych, takich
jak metabolizm kosci.

Jakie badania s wazne przed i w trakcie terapii
testosteronem?

Przed rozpoczeciem leczenia testosteronem nalezy zgtosic sie do endokrynologa
(lekarza zajmujacego sie hormonami). Podczas tego badania mierzony jest poziom
hormondw w pobranej krwi. Stuza one jako wartosci pordwnawcze w kontekscie
pézniejszego leczenia testosteronem.

Po rozpoczeciu leczenia testosteronem lekarz bedzie monitorowat przebieg terapii
w regularnych odstepach czasu w celu oceny nasilenia objawéw i wykrycia ewen-
tualnych dziatan niepozadanych. Jak kazdy lek, testosteronowa terapia zastepcza
moze powodowac dziatania niepozadane, chociaz nie u kazdego one wystapia. Na
przyktad moga wystapi¢ zmiany w morfologii krwi lub przerost gruczotu krokowe-
go. Dlatego lekarz najpierw zapyta, czy preparat jest dobrze tolerowany i, przede
wszystkim, czy objawy ulegty ztagodzeniu. Oprdcz kontroli gruczotu krokowego
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nalezy regularnie wykonywac badania krwi (m.in. poziom testosteronu, morfologie
krwi, poziom lipidow i cukru we krwi, poziom witaminy D). Terapie testosteronem
prowadzi sie przez cate zycie, a dawka moze byc co jakis czas modyfikowana przez
lekarza prowadzacego.

" Na czym polega badanie densytometryczne kosci?
Densytometria kosci (znana réwniez jako osteodensytometria) jest badaniem, za
pomoca ktdrego mozna okresli¢ gestos¢ kosci pacjenta. Niedobdr testosteronu moze
prowadzi¢ do znacznego zmniejszenia gestosci kosci (osteopenia/osteoporoza).
0Osoby, u ktdrych stwierdzono zmniejszenie gestosci kosci, moga by¢ narazone na
zwigkszone ryzyko ztamarn kosci. Regularne ¢wiczenia, prawidtowy poziom wita-
miny D we krwi, przyjmowanie odpowiedniej ilosci wapnia i nieprzerwane leczenie
testosteronem s waznymi czynnikami w zwiekszaniu gestosci kosci. Densytometrie
kosci powinno sie wykonywa¢ w momencie rozpoznania choroby oraz od czasu do
czasu w trakcie jej trwania. Densytometrie kosci mozna wykonac zardwno w szpita-
lu, jak i w gabinecie ortopedycznym lub radiologicznym. Badanie jest bezbolesne i
trwa okoto dziesieciu minut, a ekspozycja na promieniowanie jest znikoma.

(zy istniejg inne metody?

Aktywnos¢ sportowa moze nie tylko przyczynic sie do poprawy gestosci i stabilnosci
kosci, ale ma réwniez pozytywny wptyw na samopoczucie fizyczne i psychiczne,
podobnie jak w przypadku kazdego cztowieka.

DIa oséb dotknietych choroba lub ich rodzin przydatna moze by¢ pomoc psycholo-
giczna, aby zapobiec trudnosciom emocjonalnym lub je zmniejszy¢. Jedli dojdzie do
powiekszenia gruczotéw sutkowych (ginekomastia), mozna je usuna¢ chirurgicznie.
Jezeli mniejszy rozmiar jader prowadzi do obnizenia poczucia wtasnej wartosci lub
pewnosci siebie, mozna rozwazy¢ wszczepienie implantéw jader. Implanty jader
wykonane s z wysokopolimeryzowanego silikonu. Nie zawieraja zelu i sq tatwe do
wszczepienia. Koszty takiego zabiegu s3 zazwyczaj pokrywane przez kase chorych.
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Na co nalezy zwrdci¢ uwage podczas podawania le-

kéw psychotropowych atomoksetyny, metylofenidatu

(leki na ADD/ADHD)?

Zwykle w zespole Klinefeltera rozpoznaje sie zaburzenia koncentracji uwagi z

nadpobudliwoscig lub bez nadpobudliwos$ci. W takim przypadku leki psychotropowe
15 (zwane czesto stymulantami lub lekami na ADD/ADHD) moga by¢ pomocne jako

dodatek do terapii behawioralnej.

Zalecany jest kontakt ze specjalist psychiatrii i psychoterapii dzieci i mtodziezy w
celu postawienia wiasciwego rozpoznania oraz zaplanowania i wdrozenia odpo-
wiedniej terapii. W przypadku leczenia farmakologicznego zaburzen koncentracji
uwagi nalezy wykonac¢ badania kontrolne.

Rozwéj i szkota

(zy sq jakies cechy fizyczne, ktore mogg sugerowac
rozpoznanie zespotu Klinefeltera po urodzeniu?
Chtopcy z zespotem Klinefeltera sa zazwyczaj prawidtowo rozwinieci po urodze-
niu i niczym sig nie réznig od innych dzieci. Niekiedy jednak na obecnos¢ zespotu
Klinefeltera moze wskazywac niezstapienie jader lub spodziectwo (lokalizacja
ujscia cewki moczowej na brzusznej stronie pracia). Niemniej niezstapienie jader i
spodziectwo wystepuja réwniez u dzieci, ktore nie maja zespotu Klinefeltera.

(zy wszystkie dzieci z zespotem Klinefeltera rozwijaja
sie tak samo?

Trudno jest sformutowac jakie$ ogdlne wnioski na temat rozwoju chtopcow z
zespotem Klinefeltera. Podczas gdy u niektorych chtopcow rozwéj choroby jest
mato widoczny (duza cze$¢ dotknietych ta choroba jest zreszta niezdiagnozowa-
na), u niewielkiej czesci z nich zaburzenia wystepuja juz w szkole (np. problemy

z koncentracja, problemy z nauka, zaburzenia czytania i ortografii, zwiekszona
impulsywnosc¢). Obecnie nie wiadomo, dlaczego ta podgrupa boryka sie z takimi
problemami. Przyktadowo przedmiotem dyskusji jest ojcowskie lub matczyne
pochodzenie nadliczhowego chromosomu X.
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Jak rozwija sie dziecko z zespotem Klinefeltera?

W dziecinstwie objawy zespotu Klinefeltera nie sg zbyt nasilone. 0d 4./5. roku zycia
moze wystapi¢ zwigkszony wzrost ciata, ktdry dotyczy szczegdlnie koiczyn dolnych
i nie jest wynikiem niedoboru testosteronu. Chtopcy moga by¢ spokojniejsi i do
tego mniej aktywni niz inne maluchy. Faza buntu moze by¢ nieco mniej nasilona niz
u rodzefistwa. W dziecinstwie wzrost nastepuje nieco szybciej niz u réwiesnikéw,

a ostateczny wzrost w wieku dorostym jest przecietnie nieco powyzej Sredniej w
poréwnaniu z populacja ogélna.

Jakie zaburzenia poznawcze moga wystapic?

W przypadku postawienia rozpoznania w bardzo wczesnym wieku, u duzej grupy
chtopcéw obserwuje sie opdznienia w rozwoju jezyka lub péZniejsze trudnosci

w szkole. Nierzadko wystepuja trudnosci z czytaniem i ortografia lub problemy z
koncentracja i ostabienie napedu. Wazne jest, aby dzieci otrzymywaty wsparcie
terapeutyczne, np. poprzez opieke logopedyczna, terapie zajeciowa lub korepetycje.
W powazniejszych przypadkach nalezy réwniez porozmawiac z nauczycielami w celu
zapewnienia $rodkéw wyréwnujacych szanse edukacyjne w szkole.

(zy dzieci z rozpoznanym zespotem Klinefeltera sg
upos$ledzone umystowo?

W Niemczech czgstos¢ wystepowania uposledzenia umystowego u dzieci i
mtodziezy szacuje sie na okoto 1,8%. Poréwnujac, ryzyko to u oséb cierpiacych

na zespét Klinefeltera jest tylko nieznacznie zwiekszone. Prawdopodobieristwo
niepetnosprawnosci jest szczegdlnie wigksze u 0séb dotknietych rzadkimi postacia-
mi (48XXXY, 48XXYY; 49XXXXY) i wzrasta z kazdym dodatkowym chromosomem X.
Zgodnie z obecnym stanem wiedzy ogdlna inteligencja zdecydowanej wigkszosci
chtopcéw i mezczyzn z zespotem Klinefeltera jest tylko nieznacznie nizsza od
poziomu inteligencji ich rodzerstwa, jesli w ogéle obserwuje sie taka tendengje.
Stosunkowo czesto wystepuje za to obnizona inteligencja werbalna.

Jakie zaburzenia motoryczne moga wystepowac?
Niektdrzy chtopcy wykazuja réwniez pewne opdznienia w rozwoju motorycznym:
p6Zno uczq sie siada¢, raczkowac i chodzi¢; u niektdrych chtopcéw z zespotem
Klinefeltera mozna zauwazy¢ pewna niezdarnosc.
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(zy nalezy poinformowac nauczycieli mojego syna o
zespole Klinefeltera?

Zasadniczo rodzice musza sami zdecydowac, czy chcg poinformowac wychowawcéw
w przedszkolu lub nauczycieli o zespole Klinefeltera; nalezy przy tym zaznaczy¢, ze
wiekszos¢ nauczycieli/pedagogdw nie jest zaznajomiona z zespotem Klinefeltera

i dlatego niewiele moga zrobi¢ z sama ta informacja. Aby nie narazac dziecka na
niepotrzebng stygmatyzacje, odradzamy wczesniejsze informowanie nauczycieli.
Jedli jednak pojawia sie powazne trudnosci z nauka, przez ktére dziecko bedzie
miato powazne problemy w trakcie lekgji, mozna poprosic o szczerg rozmowe z
nauczycielem w celu zapewnienia srodkéw wyréwnujacych szanse edukacyjne.

L czym wigze sie zespot Klinefeltera w okresie
dojrzewania?

Dojrzewanie ptciowe u chtopcéw z zespotem Klinefeltera, bez podjecia leczenia,
moze by¢ opéznione i moze wiazac si¢ z wiekszymi trudnosciami niz u innych
chtopcéw w tym samym wieku. Nasilona nie$miatos¢, brak pewnosci siebie, niskie
libido i obnizone poczucie wiasnej meskosci moga prowadzi¢ do probleméw
psychicznych i izolacji. Podczas gdy u wielu chorych produkgja testosteronu spada
juz podczas (wtedy niepetnego) dojrzewania, prawdziwy deficyt testosteronu
wystepuje u wiekszosci chorych dopiero w trzeciej dekadzie zycia. Oznaka niedo-
boru testosteronu juz w okresie dojrzewania moze by¢ np. brak mutacji gtosu. O ile
u mezczyzn z zespotem Klinefeltera penis moze by¢ prawidtowej wielkosci, jadra sa
zazwyczaj wielkosci matej szklanej kulki. Z powodu niedoboru testosteronu ptytki
wzrostu kosci nie zamykaja sie w odpowiednim czasie, przez co osoby dotkniete
choroba maja czesto ponadprzecietny wzrost i stosunkowo dtugie nogi. Moze by¢
zauwazalny brak zarostu badz skapy zarost; wtosy tonowe i owtosienie pod pachami
59 réwniez mniej obfite niz przecietnie.

Poniewaz niedobér testosteronu prowadzi do zwigkszenia poziomu estradiolu,

u okoto 38% osob dotknietych ta choroba dochodzi do powigkszenia gruczotéw
piersiowych (ginekomastia). Miesnie zazwyczaj nie sq tak silne, a w okolicy bioder
odkfada sie wiecej tkanki ttuszczowej.
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Czym sg ptytki wzrostu i co majg wspdlnego z
testosteronem?

Ludzie nie rodza sie zw petni uksztattowanymi kos¢mi. Co wiecej w trakcie rozwoju
embrionalnego chrzastka przeksztatca sie w strukture zawierajaca w $rodku punkt
kostnienia. Z tego tak zwanego pierwotnego punktu kostnienia tworzy sie powoli
substancja kostna poprzez warstwowe zmniejszanie sie chrzastki i jednoczesne
tworzenie sie kosci. PdZniej naczynia krwiono$ne rozrastajg sie az do koricowej czesci
(nasady) kosci. Nastepnie w okolicy nasady tworzy sie drugi (wtdrny) punkt kostnienia.
Te wtdrne punkty kostnienia czesto nie wypetniaja nasad az do czasu narodzin.

Przy porodzie wzrost koéci na grubos¢ i dtugosc nie jest jeszcze zakoficzony.
Pomiedzy nasadami, ktore s3 pokryte chrzastka stawowa, a trzonem kosci znajduje
sie przestrzen chrzestna - chrzastka nasadowa. 0d tej chrzastki na koficowych
odcinkach kosci nastepuje dalszy wzrost na dtugos¢. Z tego powodu nazywana jest
réwniez ptytka wzrostu. Dlatego tez wraz z wiekiem trzon i nasada kosci staja sie
dtuzsze i mocniejsze. W wieku okoto 20 lat dochodzi do skostnienia ptytki wzrostu.
Gdy chrzastka nasadowa zamknie sie, wzrost na dtugos¢ jest zakoriczony.

Sam wzrost jest kontrolowany przez hormon wzrostu STH (hormon somatotrop-
owy). Hormon ten jest wydzielany do korica okresu dojrzewania. W wyniku wza-
jemnego oddziatywania hormonu wzrostu z hormonami ptciowymi testosteronem
i estrogenem, na poczatku okresu dojrzewania nastepuje przyspieszenie wzrostu.
Wraz ze zmniejszeniem sie poziomu hormonu wzrostu proces ten ulega spowolnieniu.
Ostatecznie ptytki wzrostu zamykaja sie, tworzac cienka linie.

Jedli proces wzrostu nie zatrzymuje sie, moze to by¢ spowodowane tym, ze organizm
nastolatka nie wytwarza wystarczajacej ilosci testosteronu. Lekarze specjalizujacy
sie w leczeniu zespotu Klinefeltera potrafia juz na wczesnym etapie ocenic, jak

duzy bedzie procentowy przyrost dtugoéci w stosunku do aktualnego wzrostu.
Wczesne podawanie testosteronu w okresie dojrzewania przyczynia sie do tego,

ze phytki wzrostu kosci zamykaja sie przedwczesnie, a tym samym nie dochodzi do
osiggniecia rzeczywistej mozliwej wielkosci ciata.
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(zy istnieje zwigzek ze ztym stanem zebow?
Nieprawidtowosci w uzebieniu moga by¢ wskazéwka do rozpoznania choroby
genetycznej. Nieprawidtowosci uzebienia i szczek wystepuja czesto u chtopcéw z
zespotem Klinefeltera. Jesli u chtopca pojawiajg sie zeby taurodontyczne, istnieje
duze prawdopodobienstwo wystepowania zespotu Klinefeltera. Na stomatologach
spoczywa tu duza odpowiedzialno$¢. Ocena stomatologiczna jest tym bardziej
istotna, gdyz zmniejsza liczbe mezczyzn z nierozpoznanym zespotem Klinefeltera.

Zwiazki, aktywnosc seksualna i chec posiadania dzieci

Jaki wptyw ma zespét Klinefeltera na pierwsze
doswiadczenia seksualne?

Zespot Klinefeltera powoduje obnizenie poziomu testosteronu u mtodych mezczyzn.
Z jednej strony moze to prowadzi¢ do nie$miatosci wobec ptci przeciwnej, a ponadto
moze wystapi¢ zmniejszenie libido (pozadania seksualnego). Ogélnie rzecz biorac,
sprawnos¢ seksualna (potencja) jest zmniejszona i cze$ciej dochodzi do zaburzen
erekgji (niezdolnos¢ do uzyskania lub utrzymania wzwodu). Dlatego w przebiegu
zespotu Klinefeltera mtodzi mezczyZzni maja tendencje do zaburzen w rozwoju
seksualnym. Rozpoznanie zespotu Klinefeltera nie wptywa jednak w zaden sposéb
na orientacje seksualng. Leczenie testosteronem zwykle prowadzi do zwiekszenia
libido i potencji.

(zy mezczyini z zespotem Klinefeltera moga
zawiera¢ zwigzki i matzenstwa?

Mezczyini z zespotem Klinefeltera moga tworzyc szczesliwe zwiazki i oczywiscie
zawiera¢ matzenistwa. Zwigzki lub matzeristwa nie s ani lepsze, ani gorsze od
matzefstw mezczyzn bez zespotu Klinefeltera. Niemniej brak mozliwosci posiadania
dzieci moze stac sie obcigzeniem dla zwigzku. Poniewaz okoto 15% par w Niemc-
zech jest mimowolnie bezdzietnych, w takiej samej sytuacji znajduje sie wiele par.
Istnieja rézne oferty wsparcia, w tym poradnie psychologiczne i osrodki leczenia
niepfodnosci.
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Czy méj syn/ja jest/jestem bezptodny?

Poniewaz u zdecydowanej wiekszosci mezczyzn (>90%) z klasyczng postacia
zespotu Klinefeltera wystepuje azoospermia, czyli brak plemnikéw w nasieniu, s
oni nieptodni. Jak wynika z badan naukowych, u chtopcéw z zespotem Klinefeltera w
wieku okoto 12-14 lat moze jeszcze wystepowac spermatogeneza resztkowa, a wiec
moga oni mie¢ jeszcze troche plemnikdw w nasieniu (oligospermia).

Ponadto u mezczyzn z mozaikowata postacia 46XY/47XXY istnieje zwigkszone
prawdopodobieristwo, ze w ich ejakulacie pozostana jeszcze jakie$ plemniki.
Wystepowanie azoospermii stwierdza specjalista urolog na podstawie badania
(spermiogram).

(o to jest spermiogram?

Spermiogram jest wykonywany w celu oceny, czy i ile plemnikdw jest obecnych
w ejakulacie (nasieniu). Badanie to wykonywane jest w gabinecie urologicznym.
Badana osoba musi w tym celu oddac sperme drogq masturbacji w zamknietym
pojedynczym pokoju, ktéra nastepnie jest badana w laboratorium na obecnos¢
plemnikéw. Oligospermia oznacza zmniejszona liczbe plemnikéw, a azoospermia
catkowity brak plemnikdw.

Czy mimo to mezczyZni z zespotem Klinefeltera

mogq zostac ojcami biologicznych?

Nowe metody medycyny prokreacyjnej, zwfaszcza tzw. docytoplazmatyczna iniekcja
(ICSI) z uprzednia ekstrakcja nasienia z jader (TESE), doprowadzity do tego, ze
mezczyZni z zespotem Klinefeltera wielokrotnie uzyskali pomoc w uzyskaniu biolo-
gicznego potomstwa. Liczby te sa wciaz zbyt mate, aby mozna byto ogdlnie oceni¢
szanse powodzenia w zespole Klinefeltera.

(o to jest ekstrakcja nasienia z jader (TESE)?

Chociaz w ejakulacie wiekszosci dotknigtych chorobg oséb nie ma plemnikow, w
tkance jader moga znajdowac sie funkcjonalne plemniki. TESE (skrdt od Testicu-

lar Sperm Extraction) lub microTESE to zabieg chirurgiczny na jadrach, zwykle
wykonywany w znieczuleniu ogélnym. Podczas tej operacji pobierane sa niewielkie
probki tkanki jadra (biopsja jadra), ktdre sg nastepnie badane pod mikroskopem na
obecno$¢ plemnikow. Jesli podczas tego procesu zostang znalezione plemniki, s3
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one poddawane kriokonserwacji, tzn. zamrazane w temperaturze minus 196°C, i
moga by¢ pdzniej wykorzystane do planowania rodziny metoda docytoplazmatyc-
znej iniekgji (ICSI). 1CSI to metoda sztucznego zaptodnienia, w ktdrej w laborato-
rium rozmrozony plemnik jest wstrzykiwany bezposrednio do uprzednio pobranej
komorki jajowej partnerki. Po tej sztucznej inseminacji zaptodnione jajo zostaje
umieszczone w macicy partnerki. Jesli ta sztucznie zaptodniona komérka jajowa
zagniezdzi sie w macicy tak jak normalnie zaptodniona komérka jajowa, rozpoc-
zyna sie cigza. Obecnie jednak tylko okoto 1na 4-5 préb ICSI prowadzi do udanego
zagniezdzenia.

Na co nalezy zwrdci¢ uwage podczas TESE?

Mozliwos¢ wykonania TESE nalezy stosunkowo wczesnie omdwic z rodzicami lub

z chtopcem, poniewaz powodzeniu takiego zabiegu chirurgicznego sprzyja mtody
wiek i istniejaca jeszcze whasna produkcja testosteronu. TESE nalezy przeprowadzac
przed rozpoczeciem terapii testosteronem, poniewaz leczenie testosteronem
wstrzymuje produkcje plemnikdw, a tym samym zmniejsza szanse na znalezienie
ich w nasieniu. Poniewaz wigkszos¢ dzieci w tym wieku jest jeszcze zbyt mtoda, aby
mysle¢ o posiadaniu wtasnych dzieci, rodzice powinni patrze¢ w przysztos¢ i dziatac
w najlepszym interesie swojego coraz starszego syna/meza, a chtopiec oczywiscie
powinien by¢ odpowiednio uswiadomiony i wyrazi¢ na to zgode. Jesli TESE zostanie
przeprowadzone we wczesnym stadium, syn ma najwieksze szanse na posiada-

nie wiasnego biologicznego potomstwa w péZniejszym czasie. Kiedy syn bedzie
dorosty, bedzie mdgt sam zdecydowac, czy chce wykorzystac zamrozone nasienie
do ICSI, czy tez nie. Tak wiec rodzice syna juz w jego dziecifistwie podejmuja wazna
decyzje, ktdra bedzie miata znaczacy wptyw na przyszte doroste zycie dziecka. TESE
w wieku dojrzatym wiaze sie ze znacznie mniejszymi szansami powodzenia, ale
nadal powinno by¢ wykonywane w porozumieniu z lekarzami prowadzacymi, jesli
pacjent pragnie miec dzieci.

Kto pokrywa koszty zabiequ TESE/ICSI?

Z requty wieksza czes¢ kosztow zabiegu TESE (lub microTESE) pokrywana jest w ramach
ustawowego ubezpieczenia zdrowotnego. Niemniej wktad wtasny wynosi od 500 do 1000
euro. Podczas gdy wiekszos¢ publicznych ubezpieczen zdrowotnych pokrywa okoto 50% 3
zabiegdw ICS, istnieja pewne ubezpieczenia zdrowotne, ktdre pokrywaja 100% kosztéw.



(zy biologiczni synowie mezczyzny z zespotem
Klinefeltera rowniez odziedzicza zespot Klinefeltera?
Ostatnie badania dowodza, ze biologiczne dzieci mezczyzn z zespotem Klinefeltera
(plemniki uzyskano metoda TESE) nie maja dodatkowego chromosomu X, a tym samym
nie maja zespotu Klinefeltera (np. Greco et al. Hum Reprod. 2013). Poniewaz jednak

n badania w tej dziedzinie s3 jeszcze w powijakach, a liczba przypadkéw jest stosunkowo
niewielka, nie mozna jeszcze sformutowac zadnych ogdlnie wiazacych stwierdzen.

(zy istniejg inne mozliwosci posiadania dzieci?

Jesli ani z nasienia, ani za pomoca TESE nie uda sie uzyskac sprawnych plemnikéw,
nie ma mozliwosci posiadania biologicznego potomstwa. Istniejg jednak alterna-
tywne sposoby na realizacje wspdlnego pragnienia posiadania dzieci. Na przyktad
istnieje mozliwos¢ zaptodnienia zeriskiej komorki jajowej sperma dawcy (sperma
obca). Metoda ta jest réwniez metoda sztucznego rozrodu, ktéra jest przeprowadza-
na w oérodku leczenia nieptodnosci.

Ponadto istnieje mozliwo$¢ adopcji lub przyjecia dzieci z rodzin zastepczych.

Wskazowki

Kiedy i jak mam powiedzie¢ o tym mojemu dziecku?
Wielu rodzicéw nie do korica wie, jak i kiedy powiedzie¢ swojemu synowi, ze ma
zesp6t Klinefeltera. Juz we wezesnym dziecifistwie, w momencie rozpoczecia nauki
w szkole, na poczatku okresu dojrzewania? Z naszego doswiadczenia wynika,

ze im wcze$niej rozmawia sie o tym z synem i im bardziej naturalnie sie do tego
podchodzi, tym fatwiej jest rodzinie z tym zy¢. Oczywiscie do chfopca nalezy méwic
w sposéb odpowiedni do jego wieku, nalezy wziag¢ pod uwage jego dojrzatos¢. By¢
moze pomocny okaze sie ponizszy list doswiadczonego lekarza, ktéry wykorzystuje
w swojej praktyce, aby poméc chtopcom (w wieku okoto 12-15 lat) w delikatny
sposéb zrozumiec ich szczegdlng sytuacje. Podziekowania kierujemy do dr Achima
Wiisthof, ktory osobiscie udostepnit ten artykut panu Schorpp do publikacji.

Drogi Maksymilianie,
dzisiaj dostatem z laboratorium wyniki Twoich badar krwi. Dzigki temu moge Ci
teraz wyjasnic, dlaczego Twoje jadra i penis s nieco mniejsze niz u Twoich kolegéw.



Komérki Twojego ciata maja szczegdlng ceche, ktdra dzielisz z mniej wiecej co 500.
mezczyzng. Rozpoznalismy u Ciebie tzw. zespét Klinefeltera. ,Kleinfelter” to na-
zwisko pétnocnoamerykarskiego lekarza, ktéry zaobserwowat przypadki mezczyzn,
ktorych jadra nie rosty wystarczajaco. Pdzniej inni badacze odkryli, ze u tych ludzi
wystepuje dodatkowy chromosom X.

3
Co to oznacza? Nasze ciato sktada sie z milionéw komérek, jak dom z cegiet. W kazdej
pojedynczej komdrce ciata, od biatej krwinki po wiékno miesniowe, znajduje sie
precyzyjny plan budowy: chromosomy. To tam znajduje sie informacja genetyczna
w tzw. genach, ktdre decyduja o tym, czy oczy beda niebieskie czy brazowe, czy
nos jest spiczasty czy zadarty, czy kto$ tysieje czy nie. Kazda komdrka ma 46 takich
chromosomdw, s tez dwa chromosomy ptciowe, zwane Xi Y.

Kiedy dziecko przychodzi na $wiat, potowa chromosoméw pochodzi od matki, a
druga potowa od ojca. MezczyZni maja w plemnikach albo chromosomy X albo

Y; w komérce jajowej matki zawsze znajduje sie chromosom X. Kiedy chromo-

som X pochodzacy od ojca spotyka sie z chromosomem X pochodzacym od matki,
powstaje dziewczynka; kiedy chromosom X i Y f3cz3 sie ze sobg, powstaje chtopiec.
W wyjatkowych przypadkach zdarza sie jednak, ze spotykaja sie trzy chromosomy
piciowe i powstaje zestaw chromosomow 47,XXY: chtopiec z zespotem Klinefeltera.

Mezczyzna z dodatkowym chromosomem X nie jest w zaden sposéb bardziej , kobie-
¢y” niz mezczyzna z zestawem chromosomadw 46,XY; cecha ta nie czyni go chorym,
a jest catkiem mozliwe, ze dozyje nawet 100 lat. Niektdrzy chtopcy z zespotem
Klinefeltera ucza sie méwic nieco pézniej i jest im nieco trudniej uczyc sie w szkole.
U wielu z nich nic nie wida¢, poza tym, ze czesto s3 wyjatkowo wysocy.

Jednak praktycznie wszyscy mtodzi mezczyzni z zespotem Klinefeltera maja
problem z rozwojem jader. Jadra zaczynaja rosna¢ zwykle w wieku 11, 12 lub 13 lat:
poczatek okresu dojrzewania. Produkuja one meski hormon ptciowy testosteron,
ktory powoduje zmiany w organizmie: w okolicach narzadéw ptciowych, pod pacha-
mi i na twarzy wyrastaja wtosy, rosnie penis i obniza sie gtos. W jadrach powstaja
réwniez plemniki, ktére stuza do rozmnazania.



%

Wielu chtopcéw z zespotem Klinefeltera poczatkowo wytwarza wystarczajaca ilos¢
zmian fizycznych. Jednak ich jadra pozostaja mate i niekiedy penis rozwija sie zbyt
wolno. U niektdrych wystepuje réwniez powiekszenie gruczotdw sutkowych. Z tych
powoddw Ty, drogi Maksymilianie, rowniez zgtosites sie do mnie.

Ustalilismy, ze masz charakterystyczny dla zespotu Klinefeltera chromosom 47,XXY,
a takze, ze Twéj poziom testosteronu jest nieco niski. Dlatego chciatem Ci zaleci¢
rozpoczecie leczenia testosteronem. Jest on wprowadzany do organizmu w postaci
zastrzykow, zelu do stosowania na skdre, plastréw lub kapsutek. W ten sposéb
mozemy unormowac proces Twojego dojrzewania.

Niestety nie mozemy leczyc¢ zaburzen w jadrach. Twoje jadra prawdopodobnie

nie s3 w stanie produkowac plemnikdw. Moge sobie wyobrazi¢, ze nie jest to dla
Ciebie mita mysl, ze nie bedziesz mdgt pdZniej zostac ojcem. Ale moze do tego czasu
badania medyczne posung sie nieco do przodu i bedzie mozna temu zaradzic. U
niektorych mtodych chtopcow juz dzis mozna pozyskac plemniki, ktdre sa nastepnie
przechowywane w specjalnych zamrazarkach do czasu, az poczuja che¢ posiadania
potomstwa.

Leczenie testosteronem uszkodzitoby plemniki, dlatego przed terapiag hormonalng
nalezy zbada¢, czy takie komérki w ogéle powstaja. Dzigki podawaniu testosteronu
dojrzewanie bedzie przebiegac u Ciebie z pewnoscia catkowicie normalne. Twéj
penis urosnie, mozesz mie¢ dziewczyne i uprawiac z nig seks, wiec nie bedziesz

sie réznit od zadnego innego mtodego mezczyzny poza tym, ze Twoje jadra beda
mniejsze. Taki jest cel naszego leczenia i gwarantujemy, ze bedzie ono skuteczne.
Moge Ci to obiecac. Jesli masz jakies pytania na ten temat, oméwimy je szczegétowo
podczas nastepnej wizyty w gabinecie. Do tego czasu dr Achim Wiisthof z Kliniki
Endokrynologii w Hamburgu przesyta Ci serdeczne pozdrowienia.
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Jak znalez¢ odpowiedniego lekarza?

Pierwsze podejrzenie zespotu Klinefeltera w dzieciristwie jest zwykle wysuwane
przez lekarza pediatre. Lekarz genetyk (lekarz zajmujacy sie chorobami genetyc-
znymi) diagnozuje zespét Klinefeltera na podstawie analizy chromosoméw. W celu
zapewnienia skutecznej terapii wskazane jest leczenie przez specjalistow. Leczenie
jestinterdyscyplinarne (zaangazowani sq rézni lekarze specjalisci). Endokrynolodzy
(lekarze zajmujacy sie hormonami) sprawdzaja poziom testosteronu w regularnych
odstepach czasu i s3 to najlepsi specjalici do kontaktu w zakresie terapii zastepczej
testosteronem. Urolodzy (lekarze zajmujacy sie ukladem moczowym i meskimi
narzadami ptciowymi) wykonuja badania gruczotu krokowego, jader i TESE. W obu
przypadkach musza to by¢ specjalisci zajmujacy sie dzie¢mi i mtodzieza. Ponadto w
niektérych przypadkach dobrym uzupetnieniem leczenia medycznego jest opieka
psychoterapeutyczna w celu psychologicznego uporania sie z diagnoza. Jesli w
dziecinstwie i okresie dojrzewania wystapia powazniejsze problemy z koncentracja
uwagi, uczeniem sie lub zaburzenia psychiczne, zaleca si¢ kontakt z lekarzem
specjalizujacym sie w psychiatrii i psychoterapii dzieci i mtodziezy.

Pomoc

Endokrynolodzy dla dzieci i mfodziezy
https://memlist.dgked.de/

Endokrynolodzy dla dorostych
https://www.endokrinologie.net/arztsuche.php

Logopedzi
https://www.dbl-ev.de/service/logopaedensuche.html
Psychiatria dzieci i mtodziezy, psychosomatyka i psychoterapia
http://www.dgkjp.de/kliniken

Genetycy
https://www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php
Urolodzy
https://www.urologenportal.de/patienten/urologensuche.html
0srodki leczenia nieptodnosci
https://www.deutsches-ivf-register.de/mitgliedszentren.php
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Glosariusz

Fachowe pojecia z zakresu urologii, andrologii, endokrynologii,
genetyki i medycyny reprodukcyjnej

Amniopunkcja

Amniopunkgja to badanie prenatalne polegajace na pobraniu ptynu owodniowego.
Amniopunkgja jest formg inwazyjnej diagnostyki prenatalnej, ktéra pozwala na
wykrycie lub wykluczenie choroby genetycznej u rozwijajacego sie ptodu (niena-
rodzonego dziecka). Amniopunkcja moze réwniez wykry¢ trisomie i monosomie.
Przez igte pobiera sie niewielka ilos¢ ptynu owodniowego i z tego ptynu mozna
wyizolowac, a nastepnie zbada¢ materiat genetyczny nienarodzonego dziecka.

Aneuploidia

Aneuploidia jest liczbowa aberracja chromosomalna, w ktdrej oprécz normalnego
zestawu chromosomdw obecne s3 pojedyncze chromosomy lub ich brakuje. Zespét
Klinefeltera jest spowodowany aneuploidia chromosoméw ptciowych..

Androgeny

Meskie hormony ptciowe nazywane s3 ,androgenami”. Istnieje wiele réznych
androgendw, z ktérych najwazniejszym jest testosteron. Androgeny odgrywaja
wazna role w rozwoju meskich cech ptciowych. S3 one rdwniez odpowiedzialne za
powstawanie drugorzedowych cech ptciowych, takich jak zarost, owtosienie ciafa i

zmiana gtosu. Androgeny sa produkowane w korze nadnerczy i w jadrach.

Andrologia

Andrologia jest dziedzing medycyny, ktdra zajmuje sie meskimi funkcjami rozrod-
czymi i ich zaburzeniami. Tak wigc andrologia zajmuije sie leczeniem i badaniem
wszystkich schorzen specyficznych dla mezczyzn (np. zaburzenia erekgji, choroby
penisa). Andrologia jest meskim odpowiednikiem ginekologii.

Autosomy
Okreslenie dla wszystkich chromosoméw zestawu chromosoméw z wyjatkiem

chromosomdw ptciowych. Typowy zestaw chromosoméw sktada sie z 44 autoso-
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mow i 2 chromosoméw ptciowych. Chromosomy ptciowe u kobiet to zazwyczaj XX,
aumezczyzn XY.

Azoospermia

Azoospermia oznacza brak plemnikéw w ejakulacie (nasieniu).
7

) Badanie per rectum
u Badanie per rectum to badanie palcem odbytu (odbytnicy) i narzadéw przylegtych,
zwtaszcza gruczotu krokowego. Pozwala na wstepne rozpoznanie choroby gruczotu
krokowego i odbytnicy. Badanie jest fatwe do przeprowadzenia, szybkie i bezbolesne.

Biopsja
Pobranie prébki tkanki

Biopsja jadra
Pobranie tkanki z jadra w znieczuleniu

Ciatko Barra
“ Kobiety maja zazwyczaj dwa chromosomy X, z ktérych jeden jest nieaktywny.
Ten nieaktywny chromosom X jest wykrywalny w komérkach jako ciatka Barra.
Nieaktywnos¢ X wystepuje we wczesnym stadium embrionalnym. Stad duza czes¢
gendéw na owym ,wyfaczonym X" nie jest wykorzystywana. Jest to normalne. U
mezczyzn z zespotem Klinefeltera jeden z dwdch chromosoméw X jest réwniez
yfaczony” w kazdej komdrce.

Chromosom Y
Chromosom Y jest chromosomem ptciowym. Prowadzi to do wyksztatcenia fenoty-
pu meskiego.

E Diagnostyka prenatalna

: Diagnostyka prenatalna oznacza rézne badania ptodu (nienarodzonego dziecka)
lub kobiety w okresie ciazy. Sa to zatem badania prenatalne. Rozrdznia sie badania
Jnieinwazyjne”, w przypadku ktérych badania wykonywane sa tylko na zewnatrz
ciata, oraz ,badania inwazyjne”, ktére wykonywane sa wewnatrz ciata.
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Do badan nieinwazyjnych naleza na przyktad rézne badania ultrasonograficzne
oraz badania stezenia hormonéw we krwi matki. Diagnostyka inwazyjna obejmuje

biopsje kosméwki, amniopunkcje lub naktucie sznura pepowinowego.

Diploid

28 Zestaw chromosoméw jest ,diploidalny”, jesli wystepuje w dwdch egzemplarzach. U
wigkszosci organizméw wielokomdrkowych (takze u cztowieka) wigkszos¢ komédrek
ciata posiada diploidalny zestaw chromosoméw. Zestaw chromosoméw jest ,haploi-
dalny”, gdy wystepuje w jednej kopii. U ludzi tylko gamety = (komérki stuzace do
rozmnazania ptciowego, tj. komorki jajowe i plemniki) s3 haploidalne.

Endokrynolog / Endokrynologia
H Endokrynologia to nauka o gruczotach dokrewnych. Naleza do nich np. tarczyca,

trzustka lub nadnercza.

Fenotyp

“ W genetyce fenotyp oznacza zbior wszystkich cech organizmu. Fenotyp jest
zdeterminowany przez oddziatywanie miedzy czynnikami dziedzicznymi i
Srodowiskowymi.

FISH

Fluorescencyjna hybrydyzacja in situ jest metoda cytogenetyczna stuzaca do wykry-
wania okreslonych segmentéw chromosomdw za pomoca barwnikéw fluorescen-
cyjnych. Metode te stosuja genetycy. Dzieki tej analizie mozna wykryc strukturalne
zmiany w zestawie chromosomaw.

FSH

Hormon folikulotropowy (FSH) jest hormonem ptciowym, ktéry jest wytwarzany
przez przedni ptat przysadki mézgowej zaréwno u mezczyzn, jak i u kobiet. U kobiet
FSH w jajniku powoduje dojrzewanie pecherzykéw jajnikowych az do dojrzatego
jajeczka i owulacji. U mezczyzn FSH pobudza spermatogeneze.

Genetyka cztowieka
u Genetyka cztowieka jest dziedzing medycyny, ktéra zajmuije sie chorobami wrod-
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zonymi lub dziedzicznymi. Do zadar instytutu genetyki nalezy np. doradztwo w
zakresie genetyki cztowieka, jak réwniez przed- i pourodzeniowa analiza genetyc-
zna roznych chordb dziedzicznych.

Ginekomastia

2 u Ginekomastia to powiekszenie meskich gruczotdw sutkowych po jednej lub obu
stronach. Usunigcie nadmiaru tkanki gruczotu sutkowego jest mozliwe dzigki zabie-
gowi chirurgicznemu zwanemu ,mastektomia”.

Gonady

Gonada, zwana réwniez gruczotem ptciowym lub gruczotem rozrodczym, jest
narzadem ptciowym, w ktérym wytwarzane sa niektdre hormony ptciowe i gamety.
Gonady meskie nazywane sq jadrami, natomiast gonady zeriskie - jajnikami.

Habitus Wyglad, budowa, struktura

Hematokryt

Hematokryt oznacza odsetek sktadnikéw komérkowych w objetosci krwi. Opisuje on
ptynnos¢ krwi i jest wyrazany w procentach. Prawidtowa wartos¢ wynosi okoto 46%
umezczyzn i okoto 41% u kobiet. Jesli hematokryt wzrasta, krew staje sie bardziej
lepka i ptynie wolniej. Zwieksza to ryzyko rozwoju zakrzepicy (zakrzepéw krwi).
Czerwone krwinki stanowia ponad 95% hematokrytu. Biate krwinki i ptytki krwi
stanowig jedynie niewielkg czes¢ hematokrytu.

Hemoglobina

Hemoglobina jest kompleksem biatkowym zawierajacym zelazo, znajdujacym sie
w czerwonych krwinkach (erytrocytach) i petni wazng role w transporcie tlenu.
Ponadto nadaje krwi jej czerwony kolor.

Hipogonadyzm

Hipogonadyzm ogélInie odnosi si¢ do niedoczynnosci gonad, np. jader. W zaleznosci
od miejsca wystepowania zaburzen rozréznia sie hipogonadyzm pierwotny (zabur-
zenia w jadrach lub jajnikach), wtdrny (zaburzenia na poziomie przysadki mézgo-
wej) i trzeciorzedowy (zaburzenia na poziomie podwzgoérza).
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1CSI
E Docytoplazmatyczna iniekcja plemnika (ang. IntraCytoplasmic Sperm Injection, w

skrécie ICSI) jest metoda sztucznego zaptodnienia. Plemnik mezczyzny jest przenos-
zony bezposrednio do cytoplazmy (ooplazmy) komérki jajowe;.

30 Idiopatycznie
Bez wyraznej przyczyny. Np. hipogonadyzm idiopatyczny: Wystepuje hipogona-
dyzm, ale mimo badar medycznych nie ustalono jego przyczyny.

Impotencja

Stowo ,impotencja” jest ogéInym okreéleniem dla tych trzech zaburzen

czynno$ciowych:

1. NiezdoIno$¢ do uzyskania lub utrzymania wzwodu (zaburzenia erekgji)

2. Niezdolno$¢ do wytrysku (anejakulacja)

3. NiezdoInos$¢ do posiadania wtasnego potomstwa mimo niezaburzonej funkgji
erekgji (impotentia generandi)

Inseminacja
Inseminacja to przeniesienie plemnikow mezczyzny do drég rodnych kobiety. Jest to
czesto stosowana forma sztucznego zaptodnienia.

E Kariogram
Kariogram to uporzadkowane graficzne przedstawienie wszystkich chromosoméw
w komérce. Chromosomy sa sortowane wedtug cech morfologicznych, takich jak
rozmiar, potozenie centromeru i wzér prazkowy. Kariogramy sa tworzone w celu
okreslenia kariotypu, czyli zestawu chromosomdw danej osoby.

Kriokonserwacja

Kriokonserwacja to proces przechowywania komdrek lub tkanek poprzez
zamrozenie ich w ciektym azocie. Metoda ta pozwala np. na przechowywanie
plemnikéw przez wiele lat, aby w razie potrzeby rozmrozi¢ je w celu sztucznego
zaptodnienia, np. zabiequ ICSI.
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l I LH (hormon luteinizujacy)

Hormon luteinizujacy jest produkowany w przysadce mézgowej i jest jednym z hor-
mondw, ktdre odgrywaja wazna role w reprodukgji. U kobiet wspomaga owulacje i
tworzenie sie ciatka zottego. U mezczyzn, miedzy innymi, kontroluje tworzenie sie
spermy.

) tagodny przerost gruczotu krokowego (BPH)
u tagodne powiekszenie prostaty

Y Medycyna reprodukcyjna

M Medycyna reprodukcyjna zajmuje sie reprodukgja i jej zaburzeniami. Gtéwnym zada-
niem medycyny reprodukcyjnej jest niesienie pomocy w przypadkach niezdolnosci
do posiadania potomstwa.

Mejoza

Mejoza jest forma podziatu jader i komérek, w przypadku ktérego komérka diploi-
dalna (komdrka z podwdjnym zestawem chromosoméw) daje poczatek czterem
komérkom potomnym z haploidalnym (pojedynczym) zestawem chromosoméw. W
wyniku mejozy dochodzi wiec do podziatu zestawu chromosoméw na potowe. Jest
to niezbedne do powstania gamet (plemnikdw i jajeczek). W momencie potaczenia
jaja z plemnikiem ponownie powstaje kompletny zestaw chromosomdw.

Mezczyzna XX

Mezczyzna XX to osoba, ktéra ma meski wyglad (fenotyp), mimo ze ma zeriski kario-
typ (46,XX). Oznacza to, ze oba chromosomy ptciowe s chromosomami X, natomiast
brakuje chromosomu Y, ktéry zazwyczaj jest niezbedny do wyksztatcenia fenotypu
meskiego. (zesto$¢ wystepowania wynosi od 1na 10 000 do 1 na 20 000.

Monosomia

Monosomia jest forma mutacji genomowej (aneuploidii), w ktérej brakuje jednego
chromosomu w diploidalnym (podwdjnym) zestawie chromosoméw. Na przyktad
zesp6t Turnera jest monosomia. Kobiety z zespotem Turnera maja zamiast typowego
kariotypu zenskiego (46,XX) o jeden chromosom X za mato (45,X).
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m Mozaikowatos¢
Mozaikowo$¢ komérek oznacza, ze aberracja genetyczna jest obecna tylko w czesci
komdrek organizmu. Taka mozaikowatos¢ wystepuje u okoto 7% mezczyzn z
zespotem Klinefeltera. Oznacza to, ze dodatkowy chromosom X jest obecny tylko w
czesci komorek ciata, podczas gdy w pozostatych komérkach ciata obecny jest meski
) zestaw chromosomow 46,XY.

\ Nieptodnos¢
“ Niemoznos¢ zajscia w cigze, niemoznos¢ sptodzenia potomstwa Bezptodnos¢

Nondysjunkcja

Nierozdzielenie. Bfad w mejozie polegajacy na tym, ze dwa chromosomy lub
chromatydy siostrzane nie rozdzielaja si¢ prawidtowo. Wynikiem tego jest liczbowa
aberracja chromosomowa, np. aneuploidia (patrz aneuploidia). Nierozdzielenie jest
zdarzeniem catkowicie losowym i zdarza sie zaréwno u mezczyzn, jak i u kobiet.

’ Obrzeki
u Zatrzymanie wody w tkankach. Istnieje wiele przyczyn, w tym znaczny niedobér
biatka lub niewydolnos¢ serca/nerek.

Osteopenia
Osteopenia nazywamy zmniejszenie gestosci kosci, ktdre jest etapem
poprzedzajacym osteoporoze.

Osteoporoza
Wraz z wiekiem zmniejsza sie gestos¢ kosci. Jest to normalne. Jednak osteoporoza
o0znacza wyrazne zmniejszenie gestosci kosci, ktére moze prowadzi¢ do zwigkszonego

ryzyka ztaman (pekniec kosci). Aktywnos¢ fizyczna i ruch wzmacniaja kosci.

Otytos¢

Otytos¢ oznacza ciezka lub patologiczng nadwage. Wedtug WHO otytos¢ definiuje
sie jako wskaznik masy ciata (BMI) przekraczajacy 30 kg/m2. Aby obliczy¢ BMI,
nalezy podzieli¢ wtasng mase ciata przez wzrost podniesiony do kwadratu (waga/
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wzrost2). Oprécz czynnikéw genetycznych, w rozwoju otytoéci duza role odgrywa
przekarmienie i brak ruchu.

) Pecherzyki jajnikowe
u Wypetnione ptynem pecherzyki jajnikowe, w ktérych znajduja sie komérki jajowe.
EE} Pecherzyki jajnikowe dojrzewaja w jajnikach.

Plemnik
Meska komérka rozrodcza

Prostata (gruczot krokowy)
(zes¢ meskich wewnetrznych narzadéw piciowych; potozona w miednicy ponizej
pecherza moczowego i otaczajaca cewke moczowa.

Proteza jadra
Implant jadra wykonany z tworzywa sztucznego nazywany jest protezg jadra

Przezcewkowy Przez cewke moczowa

Przezcewkowa resekcja gruczotu krokowego (TUR-P)
Technika chirurgiczna, w przypadku ktdrej tkanka gruczotu krokowego jest usuwana
przez cewke moczowa.

Przysadka mézgowa

Przysadka mdzgowa jest gruczotem o wielkosci ziarna grochu, znajdujacym sie na
spodniej stronie mozqu, i bierze udziat w kontroli réznych funkcji organizmu poprzez
wydzielanie réznych hormondw. Z kolei hormony uwalniane z przysadki mézgowej
pobudzaja kolejne gruczoty (np. tarczyce czy nadnercza) do samodzielnej produkgji
hormondw.

PSA (antygen prostaty)

Antygen prostaty jest enzymem, ktéry jest fizjologicznym produktem wydzielanym z
kanalikéw gruczotu krokowego, dodawany do ejakulatu w celu uptynnienia nasienia.
Podwyzszone stezenie PSA moze wskazywac na raka gruczotu krokowego.
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E Punkcja pecherzykoéw jajnikowych
Pobranie komérek jajowych pod kontrolg USG za pomoca igty wprowadzonej przez
Sciane pochwy. Z requty wymagane jest krétkie znieczulenie.

N TESE

34 “ TESE (skrdt od Testicular Sperm Extraction) lub microTESE to zabieg chirurgiczny
na jadrach, zwykle wykonywany w znieczuleniu ogélnym. Podczas tej operacji po-
bierane sa niewielkie probki tkanki jadra (biopsja jadra), ktére s nastepnie badane
pod mikroskopem na obecnos¢ plemnikéw. Jesli uda sie znalez¢ plemniki, s one
poddawane kriokonserwacji, tzn. zamrazane w temperaturze minus 196°Ci moga
by¢ pdzniej wykorzystane do planowania rodziny metoda docytoplazmatycznej
iniekgji plemnika (ICSI).

Testosteron
Najwazniejszy meski hormon ptciowy

Translokacja

W genetyce translokacja oznacza mutacje chromosomowa, w przypadku ktdrej
dochodzi do przemieszczenia fragmentu chromosomu w inne miejsce w obrebie
zestawu chromosoméw.

Triploidalnos¢

W genetyce triploidalno$¢ (triploid, ,potréjny”) rozumiana jest jako cecha, w przy-
padku ktdrej zywy organizm lub komérka posiada trzy (tac. Tri = trzy) kompletne
haploidalne zestawy chromosoméw (3n). Triploidalnos¢ wystepuje w krdlestwie
zwierzat i roslin. Niemniej triploidalnos¢ moze by¢ rdwniez obecna w zaptodnionej
ludzkiej komdrce jajowej. Poniewaz organizm triploidalny nie jest zdolny do
przezycia u ludzi, triploidalnos¢ jest czest przyczyna poronien.

| Urolog
u Lekarz, ktory specjalizuje sie w chorobach uktadu moczowego. Zatem urolog leczy

zaréwno mezczyzn, jak i kobiety.
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Witamina ,D”

Witamina ,D” jest witaming rozpuszczalng w thuszczach i odgrywa znaczaca role

w requlacji poziomu wapnia we krwi, a tym samym bierze udziat w metabolizmie
kosci. Ekspozycja skory na Swiatto stoneczne wspomaga produkcje witaminy D w
naszym organizmie. MezczyZni z zespotem Klinefeltera czesto maja niedobor wita-
miny D. Dlatego poziom witaminy D u mfodziezy i dorostych powinien by¢ reqularnie
kontrolowany. SzczegéInie w miesigcach zimowych, gdy dni sg krétkie i storica jest
jak na lekarstwo, suplementacja witaminy D (tj. przyjmowanie tabletek z witaming
D) powinna odbywac sie w porozumieniu z lekarzami prowadzacymi. Suplementacja
witaminy D jest wazna dla metabolizmu kostnego.

Wnetrostwo (niezstapienie jadra)

Niezstapienie jadra (wnetrostwo) oznacza, ze w momencie narodzin jedno z
jader nie znajduje sie w mosznie. Jest to najczestsza anomalia uktadu moczowo-
piciowego.

Wolny testosteron

Testosteron we krwi jest w ponad 97% zwiazany z biatkami (np. globuling wiazaca
hormony ptciowe i albuminami), a tylko okoto 1-3% jest obecne jako wolny hormon.
Suma testosteronu wolnego i stabo zwigzanego z albuminami to testosteron
biodostepny (ok. 35% catkowitego testosteronu).

Wywiad lekarski
Historia medyczna pacjenta. Obejmuje wszystkie dotychczasowe choroby i operacje.
Pytania dotycza réwniez spozywania alkoholu i palenia papieroséw.

Zakrzepica

Zakrzepica wystepuje wtedy, gdy skrzep krwi blokuje naczynie krwionosne,
zwiaszcza zyfe. Do niebezpiecznej sytuacji dochodzi, gdy czes¢ tego skrzepu krwi
przemiesci sie wraz z krwiobiegiem przez serce do ptuc i tam zablokuje naczynia
krwiono$ne niezbedne do oddychania.

Zaptodnienie
Pofaczenie plemnika i komorki jajowej. Powstaje zygota.
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Zapalenie prostaty
Zapalenie gruczotu krokowego

Zaptodnienie in vitro

W przypadku zaptodnienia in vitro (fac. ,zaptodnienie w probéwce”) do
zaptodnienia komdrki jajowej i plemnika nie dochodzi w ciele kobiety, lecz
L,sztucznie” w laboratorium. Jest to powszechnie stosowana metoda sztucznego
zaptodnienia.

Zespot Klinefeltera

Zespot Klinefeltera nalezy do grupy liczbowych aberracji chromosomowych
(odchyler w liczbie chromosoméw) i charakteryzuje sie wystepowaniem nadlic-
zbowego chromosomu X u mezczyzn. Zespét Klinefeltera nie wystepuje rzadko,
dotyka okoto jednego na 500 do 1000 mezczyzn. Jest to zatem najczestsza choroba
genetyczna wystepujaca u ptci meskiej. W samych Niemczech od 41 000 do 82 000
chtopcéw lub mezczyzn posiada dodatkowy chromosom X.

Zespot metaboliczny

Zesp6t metaboliczny nie jest samodzielng chorobg, ale pofaczeniem réznych choréb
i czynnikéw ryzyka chor6b serca/uktadu krazenia. Zazwyczaj w zespole metabolic-
znym wystepuja razem nastepujace objawy: znaczna nadwaga (otyto$c), zaburzenia
gospodarki lipidowej, wysokie ci$nienie tetnicze krwi, podwyzszony poziom cukru
we krwi lub cukrzyca typu 2. Czynniki, ktére przyczyniaja sie do rozwoju zespotu

metabolicznego, to przede wszystkim brak ruchu i wysokokaloryczna dieta.

Zespot polisomii X

Zesp6t polisomii X polega na mutacji genowej wystepujacej u ludzi. W tym przy-
padku zestaw chromosomow w komérkach sktada sie z trzech (trisomia X) do o$miu
chromosomdw X zamiast dwéch chromosoméw X. Czestos$¢ wystepowania takiej
zmiany to 1:1000.

Zespot Turnera
Zesp6t Turnera wystepuje, gdy kobieta zamiast zwyktego zestawu chromosoméw
46,XX ma jeden chromosom X mniej (45,X0). To odchylenie (anomalia) nazywane
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jest monosomig X, jest ono spowodowane zaburzeniami podziatu chromosoméw
podczas podziatu komérki. Czestos¢ wystepowania zespotu Turnera szacuje sie na
okoto 1:3000-1:5000.

Zarodek

37 E Po zaptodnieniu komérki jajowej przez plemnik, komérka ta dzieli sie i od tego
momentu nazywana jest ,zarodkiem”. Tg nazwa postugujemy sie do kofica trzeciego
miesigca cigzy. Potem méwi sie o ptodzie.

Zespot XYY

Zespot XYY jest aberracja liczbowa chromosoméw ptciowych. Zamiast zwyktego
meskiego zestawu chromosoméw 46,XY, u mezczyzn z zespotem XYY wystepuje
dodatkowy chromosom Y (47,XYY). Wiekszos¢ z nich jest zdrowa i dlatego termin
,2espot” jest obecnie poddawany krytyce.

Zygota
Po potaczeniu sie plemnika i komérki jajowej powstaje zygota
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Najwazniejsze pytanie w zyciu brzmi:
Jak sie zyje z zespotem Klinefeltera?
Odpowiedzi odnajdujemy w Zyciu.

Moje Zycie z zespotem Klinefeltera

Ozenitem sig. Kiedy po dwdch latach matzefistwa nadal nie mielimy dzieci,
udalismy sie z zong do androloga w Regensburgu. Lekarz ten byt bardzo niemity,
niegrzeczny i réwnie nietaktowny. Po kilku badaniach i ocenie spermiogramu post-
awiono diagnoze, ktéra byta szokiem. Wraz z zong poczulismy sie postawieni miedzy
przystowiowym mfotem a kowadtem, diagnoza bowiem brzmiata: ,To niemozliwe,
by kiedykolwiek zostat Pan ojcem”. ,Jadra maja wielko$¢ pestki wisni, nie uda sie
0siagnac ptodnosci nawet za pomoca lekdw”. Wtracajac: ,Nie mam teraz wiecej cza-
su”, zostawit nas stojacych i odszedt. 0 zespole Klinefeltera w ogdle nie byto mowy.
To byt szok dla nas obojga, zwfaszcza dla mnie. W tamtym czasie potrzebowatem
tygodni, aby dojs¢ do siebie.

Po roku odbylismy kolejna wizyte u innego androloga. Po intensywnych badaniach
(spermiogram i biopsja jader) i po bardzo empatycznych rozmowach postawiono
diagnoze: zespét Klinefeltera.

Na dalsze badania zostatem skierowany na Oddziat Andrologii Uniwersyteckiej Klini-
ki Dermatologicznej w Erlangen. Podczas dtugiej i uwaznej rozmowy pomiedzy mna,
moja zong i lekarzem prowadzacym po raz pierwszy wspomniano o leczeniu hormo-
nalnym. Leczenie zaczeto sig w 1972 roku (miatem wtedy 33 lata) od przyjmowania
leku Testoviron Depot 100 mg przez trzy miesigce, w odstepach trzytygodniowych.
Nastepnie przeprowadzono ponowne badanie kontrolne w Erlangen, po ktrym
zwiekszono dawke leku do 200 mg na okres jednego roku. Pod koniec roku miatem
kolejne badanie, po czym otrzymywatem petna dawke leku Testoviron Depot 250
mg co trzy tygodnie do 1980 roku. Poniewaz po uptywie trzech tygodni poziom
hormonu zbytnio si¢ obnizyt, odstep czasowy skrécono do 14 dni. Ze wzgledu na
rozpoczynajace sie powiekszenie gruczotu krokowego odstepy czasowe wydtuzono
do 17-20 dni.
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Poniewaz poczecie dzieci w sposéb naturalny byto niemozliwe, adoptowalismy
tréjke dzieci, syna i dwie dziewczynki. Jestesmy szczesliwg rodzing i mamy teraz
dziewiecioro wnuczat.

W 1992 roku wnioskowatem o wydanie przystugujacej mi legitymacji
niepetnosprawnego w stopniu znacznym, stopien niepetnosprawnosci 50%. Na
whniosek z powodu pogorszenia stanu zdrowia po dwdch latach orzeczono 70%. W
2010 r. waznos¢ legitymacji zostata przedtuzona dozywotnio.

Z pewnoscig oszczedzono by mi wielu trudnosci, gdyby leczenie hormonalne
rozpoczeto na poczatku okresu dojrzewania. Dzieki terapii testosteronem, ktdra
stosuje od ponad 35 lat, wiele dolegliwosci ustapito, a moja rado$¢ z zycia system-
atycznie wzrastata. Dzi$ mam 80 lat i zyje mi si¢ lepiej niz za mtodu. Z pewnoscia
oszczedzono by mi dalszych probleméw fizycznych i psychicznych, gdyby przyczyny
moich dolegliwosci zostaty wykryte wczesniej.

Pozostaje mie¢ nadzieje, ze przy dzisiejszych dziataniach majacych na celu podnos-
zenie Swiadomosci i przy catym postepie medycyny, takie btedy nie beda sie juz tak
czesto zdarzac.

W 1992 roku powstato pierwsze Niemieckie Stowarzyszenie Zespotu Klinefeltera,
ktérego bytem cztonkiem i zarazem zatozycielem. W 1993 roku zatozytem w Re-
gensburgu grupe wsparcia dla 0s6b z zespotem Klinefeltera. Byta to pierwsza grupa
wsparcia w Niemczech, zajmujaca sie tym zespotem.

Za te dziatalnos¢ wiosng 2007 r. prezydent Republiki Federalnej Niemiec Horst
Kohler odznaczyt mnie Orderem Zastugi Republiki Federalnej Niemiec. W 2012 roku
powstato nowe stowarzyszenie Zespét Klinefeltera 47xxy. W mojej pracy w nowym
stowarzyszeniu chciatbym przekaza¢ osobom poszukujacym porady moje wielolet-
nie doswiadczenie w zakresie zespotu Klinefeltera.



Doswiadczenia

2

Choroby i przedwczesna Smier¢ w wyniku
nieleczonego zespotu Klinefeltera

Chciatabym opowiedzie¢ o moim pierwszym mezu, ktéry, jak przypuszczam, byt
dotkniety zespotem Klinefeltera. Z pewnoscia doprowadzito to do wielkiego cierpie-
nia i do jego przedwczesnej Smierci w wieku szesédziesieciu lat. Niestety, wykluczat
on mozliwo$¢ wystepowania tego zespotu i mozliwo$¢ terapii.

Méj maz urodzit sie jako jedyne dziecko samotnej matki i w zasadzie byt wycho-
wywany przez dziadkdw. W wieku okoto dziewieciu lat miat juz sporg nadwage. W
szkole nie radzit sobie ze sportem. Po ukoriczeniu szkoty sredniej z wyréznieniem
studiowat medycyne, ale nie zdat drugiego egzaminu pafistwowego. Nastepnie
rozpoczat prace zawodowa jako przedstawiciel handlowy w branzy farmaceutyc
znej, a pézniej jako konsultant ds. zarzadzania, ktéra poczatkowo przynosita mu
wigksze, a pdZniej mniejsze sukcesy.

Kiedy sie pobralismy i warunki ekonomiczne byty odpowiednie, chcieliSmy zatozy¢
rodzing. Jednak po tym, jak przez dtugi czas nie zachodzitam w cigze, wykluczono
wiele mozliwych przeszkdd i zlecono mu wykonanie spermiogramu. Lekarz androlog
stwierdzit u niego niezdolno$¢ do zaptodnienia i zdiagnozowat hipogonadyzm.
Wspomniat o leku, ale te opcje méj maz odrzucit. Przez lata mieliémy w sumie troje
dzieci w wyniku zaptodnienia heterologicznego (nasieniem dawcy innego niz part-
ner) i powinnismy by¢ normalng, szczesliwg rodzing. Ale dopiero gdy najmtodsze
dziecko miato sze$¢ lat, zdatam sobie sprawe, ze nie tylko ja jestem nieszcze$liwa w
tym matzenistwie, ale takze dzieci. Po prostu brakowato im relacji interpersonalnych
z ojcem. Postanowitam sie z nim rozsta¢, co musiato by¢ dla niego bardzo bolesne.
Dzieci zostaty ze mna. Choc poczatkowo byty jeszcze wizyty, kontakt z nim coraz
bardziej sie zacierat. Przez lata miat takie problemy ze swoja ostatnia partnerka,

ze grozbami samobéjczymi zmuszat swojego najstarszego syna do pomagania

mu w radzeniu sobie z jej kryzysami psychicznymi, co bardzo go obcigzato i w

koricu doprowadzito do zerwania kontaktow. Relacje z drugim synem urwaty

sie, poniewaz mdj maz, ktdry wczesniej byt sumienny w sprawach urzedowych,
odméwit wspétpracy i podpisywania wnioskow BAfoG (niem. Bundesaushildungs-
forderungsgesetz, niemiecka federalna ustawa o pomocy szkoleniowej dla uczniéw
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szkot Srednich i uniwersytetéw w Niemczech). Kontaktu z nasza cérka nie ma juz od
dawna.

Z daleka obserwowalismy jego degradacje spoteczna i nasilajace sie choroby. Jed-
nym z czynnikéw, ktdry to przyspieszyt, byt fakt, ze poza moze jedng osobg nie miat
zadnych przyjaciét ani znajomych. Z perspektywy czasu uswiadomitam sobie, ze
zawsze miat trudnosci z nawigzywaniem kontaktéw. Z jego strony byto to mozliwe
niemalze wyfacznie w kontekscie petnienia funkgji zawodowej lub innej.

Rowniez z perspektywy czasu uSwiadomitam sobie, ze nie bedac szczegdlnie
wysportowang, bytam silniejsza od niego, co byto widoczne np. w pracach
ogrodowych czy podczas remontéw. Generalnie podczas wszystkich czynnosci
meczyt sie zdecydowanie za szybko. Nie miat jeszcze 45 lat, kiedy jego lekarz
rodzinny zdiagnozowat u niego cukrzyce typu 2. Nie stosowat sie jednak do zalecen
dietetycznych i przyjmowat leki nieregularnie. Po naszym rozstaniu jego stan ogélny
gwattownie sie pogorszyt, stracit duzo na wadze i sile. Kilka lat pdzniej wszczepiono
mu bajpasy. Z biegiem lat stat sig na tyle niesprawny, ze jego piety byty poranione
az do kosci. Potem miaty miejsce kolejne hospitalizacje z powodu réznych stanéw
zapalnych. Po jego Smierci dowiedzieliSmy sig, jakie inne choroby rozwinety sie

u niego w ciagu ostatnich lat: w zakresie samych tylko zaburzeri serca mozna by
sporzadzi¢ dtuga liste problemdéw, w tym nadcisnienie i inne. Kazde z nich jest nie-
zwykle niebezpieczne i prowadzi do duzych ograniczen. Cukrzyca, ktéra wymagata
juz podawania insuliny, catkowicie wymkneta sie spod kontroli, wystepowata
przewlekfa choroba nerek i rozwinat sie zespét stabosci (ang. frailty syndrome).
Wygladat jak niedotezny osiemdziesieciolatek.

Na pogotowiu zostat natychmiast przyjety na oddziat intensywnej terapii. Cierpiat
na ostra niewydolno$¢ nerek, czyli byt catkowicie odwodniony, a z drugiej strony
duza ilos¢ ptynéw spowodowata powstanie w niektérych miejscach obrzeku. Infek-
cje byty obecne nie tylko na stopach, w miedzyczasie takze w drogach moczowych,
ponadto wystapito zapalenie ptuc, catkowita nadkwasota i anemia spowodowana
infekcjami. Niestety nawet na oddziale intensywnej terapii nie zdotano go uratowa¢
i zmart o wiele za wczesnie. Procesy, ktore zachodzity przez lata, sa nieodwracalne.
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Czuje sie zdruzgotana tym biegiem wydarzen, ktéry wydaje mi sie droga przez
meke, poniewaz uwazam, ze nie musiato tak by¢. Gdyby byt w stanie stawi¢ czota
diagnozie, mégtby przyjmowac testosteron, wtedy bythy silniejszy, sprawniejszy,
magtby prowadzi¢ bardziej aktywne Zycie. Bo prawie zawsze to ja bytam t3 osoba,
ktdra podpowiadata, ktéra stymulowata, ktéra organizowata. Mozna byto unikna¢
@ sktonnosci do depresji, ktdra prawdopodobnie istniata rowniez w przesztosci, ale z
pewnoscig nasilita sie w ciagu ostatnich pigtnastu lat. Majac ciato o meskiej mus-
kulaturze i pogodniejsze usposobienie, mégthy tatwiej zastosowac sie do zalecen
lekarskich dotyczacych zdrowej diety i wystarczajacej ilosci ruchu. Cukrzyca prawdo-
podobnie nie rozwinetaby sie do tego stopnia, poniewaz w przypadku nieleczonego
zespotu Klinefeltera jest ona prawdopodobnie spowodowana brakiem migsni.

Nie daje mi spokoju fakt, ze zespét ten jest do dzis tak rzadko rozpoznawany, a co
wiecej, czesto jest nieleczony. Mowia wtedy ,Jest przeciez zdrowy”. Mam nadzieje,
ze udato mi sie pokazac, jak $miertelnie niebezpieczny moze by¢ zespét Klinefeltera.

Chec posiadania dzieci u mezczyzn z zespotem
Klinefeltera i zespotem Aspergera

Jakiez byto moje zaskoczenie, gdy pewnego dnia odkrytam, ze przy okazji zespotu
Klinefeltera méwi sie o zespole Aspergera. Ze moze byc tu jaki$ zwiazek! Ale w
naszym przypadku tak wtasnie byto. Réwniez w tym przypadku nie zostato to nigdy
zdiagnozowane. Ale kiedy po raz pierwszy wpadta mi w rece literatura o zespole
Aspergera, wiedziatam: ,Tak, to jest to!”. To wyjasniato trudnosci, jakie wystepowaty
w moim matzenstwie, i to, czego brakowato dzieciom w kontaktach interpersonal-
nych. Urodzitam sie w 1959 roku i moi rodzice, jako dzieci pokolenia wojennego,

byli stosunkowo oderwani od rzeczywisto$ci pod wzgledem osobowosciowym, a ja
nie zdawatam sobie z tego sprawy. Tak wigc wesztam w zwigzek matzeriski z moim
mezem, nie zdajac sobie sprawy z tego, czego mi brakuje.

Z niepokojem czytam dzi$ doniesienia o mtodych rodzinach, ktdre s zaktadane
dzieki bankom spermy lub kosztownemu leczeniu bezptodnosci. Nie to, zebym
zabraniata im szczedcia. Nie, po prostu wiem, jakie to jest cierpienie dla wszystkich
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zaangazowanych, kiedy zwigzek miedzy rodzicami nie jest trwaty na dtuzsza mete.
llez przeptakanych godzin, jakiez poczucie osaczenia z powodu poczucia winy wobec
partnera, ktory w przypadku separacji bytby obcigzony alimentami na dzieci, ktére
nie s3 jego lub ktore zostaty niejako ,sztucznie” poczete. Ze relacje miedzy dzie¢mi

a nim dtugo sie nie utrzymaja, co oznacza, ze predzej czy pézniej nie bedzie juz miat
z nimi kontaktu, ale nadal bedzie musiat ptaci¢. Albo sprawa wypetniania wnioskéw
BAfoG, ujawnianie informacji dochodach itp. To straszna sytuacja, ktérej nikomu
bym nie zyczyta. A co z dzie¢mi? Ktére, juz w wieku przedszkolnym, ida przez swiat z
szeroko otwartymi oczami i widza, o ile bardziej serdeczni sg inni ojcowie w stosun-
ku do swoich dzieci? Jaka strata, jaki brak od samego poczatku.

(zytatam z podziwem ten czy inny reportaz o osobach autystycznych z zespotem
Aspergera i mysle, ze obecnie z pewnoscia jest tez wiele takich osdb, ktdre rozwijaja
sie inaczej niz to byto w przypadku mojego meza, ktére panuja nad swoim zacho-
waniem, ktdre sie ucza. Mimo to radzitabym kazdej mtodej kobiecie, ktéra planuje
miec dzieci z mezczyzng z zespotem Klinefeltera, aby przeczytata kilka historii z
zycia wzietych lub opowiesci o zespole Aspergera. A jezeli bedzie miafa wrazenie, ze
brzmi to znajomo, to dobrze, gdyby zastanowita sie nad tym, co robi.

Nasz ginekolog, ktéry pomagat nam przy poczeciu pierwszego dziecka, poinformowat
nas, ze w tamtym czasie w klinice uniwersyteckiej oferowano poradnictwo psy-
chologiczne dla rodzicéw pragnacych mie¢ dzieci. M6j maz uwazat, ze psycholog

jest zupetnie niepotrzebny, a ja bytam wobec niego catkowicie lojalna, wiec nie
skorzystalismy z tej mozliwosci. Gdybym gdzies przeczytata Swiadectwo, ktdre by
mnie uswiadomito, nalegatabym na porade i moze okazatoby sie, ze musiatabym sie
rozsta¢ zmezem lub zrezygnowac z posiadania dzieci. Cho¢ dzi$ bardzo kocham moje
dzieci i jestem pogodzona z mojq historia, wiele by mi oszczedzono.

Wreszcie, wymowny przyktad na temat relacji: dla wielu 0sob z zespotem Aspergera,
krewny, ktéry umiera, po prostu znika (np. w ,Barwne cienie i nietoperze: zycie w
autystycznym swiecie” (Buntschatten und Fledermause: Mein Leben in einer ande-
ren Welt) Axela Braunsa). Wyobraz sobie, ze umiera Wasze wspéine dziecko. A dla
Twojeqgo partnera, dziecko po prostu znika. Jak optakiwac strate przy kim$ takim?
Nie wytrzymasz tego!
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Ekstrakcja nasienia z jadra

W wieku 27 lat rozpoznano u mnie zespot Klinefeltera. Badanie spermiogramem
wykazato azoospermie (brak plemnikow w nasieniu) i tym samym rozwiato ostatnie
nadzieje na poczecie dzieci w naturalny sposéb. Tak wiec nie byto juz zadnych

4 watpliwosci. Nie ma mozliwo$ci, abym w naturalny sposéb mégt sptodzi¢ potomst-
wo. Bytem zty, smutny i zrozpaczony. Dlaczego wtasnie ja? Uswiadomienie sobie
nieptodnosci doprowadzito do pogorszenia wiasnego obrazu jako mezczyzny. Fakt
ten miat (i nadal ma) wptyw na moja samoocene i pewnos¢ siebie. Pomocne moze
okazac sie poradnictwo psychologiczne.

Dowiedziatem sie 0 mozliwosci wykonania zabiequ TESE. TESE (skrét od Testicular
Sperm Extraction) to zabieg chirurgiczny na jadrach, zwykle wykonywany w znieczule-
niu ogéInym. Podczas tej operacji pobierane s3 niewielkie prébki tkanki jadra (biopsja
jadra), ktdre sa nastepnie badane pod mikroskopem na obecnos¢ plemnikdw. Jesli
podczas tego procesu zostang znalezione plemniki, s3 one poddawane kriokonserwac-
ji, tzn. zamrazane w temperaturze minus 196°C, i moga by¢ péZniej wykorzystane do
planowania rodziny metoda docytoplazmatycznej iniekji (ICSI). Tyle teorii.

W praktyce bytem przerazony. Mojej mysli o tym, ze kto$ mdgtby mi naciac
moszne i whi€ igte w jadro, chyba nie musze rozwija¢. Czy to naprawde konieczne?
Rozwazytem swoje opcje: 1. Zrobie to i by¢ moze bede miat szanse zostac ojcem
mimo azoospermii. 2. Nie robie tego i nie mam zadnych szans na posiadanie biolo-
gicznego potomstwa. Decyzja trwata mniej niz 10 sekund i juz po chwili uméwitem
sie na wizyte na oddziale andrologii kliniki uniwersyteckiej w Miinster. Podczas tej
pierwszej wizyty zbadano poziom moich hormonéw, powtdrzono spermiogram,
wykonano USG jader, dokonano pomiaru gestosci kosci i wypetniono mnéstwo
papierkowej roboty. Nastepnie wyznaczono mi termin zabiegu TESE na za trzy
miesigce.

Choc od kilku tygodni z utesknieniem czekatem na leczenie testosteronem, teraz
musiatem troche poczekac, gdyz leczenie testosteronem zmniejsza szanse na znale-
zienie sprawnych plemnikéw metoda TESE. (6z, te kilka miesiecy wiecej badZ mniej
z obnizonym poziomem testosteronu nie zrobi wiekszej roznicy.
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Trzy miesigce pézniej nadszedt ten czas. Konieczne jest, aby opiekun (cztonek
rodziny, partner/partnerka, przyjaciel) przyszedt i opiekowat sie 0soba przez 24
godziny po operacji. Zatem razem z moja mfodsza siostra pojechalismy samochodem
do Miinster. Wynajelismy na dwie noce mate mieszkanie w poblizu osrodka chirurgii.
W dniu poprzedzajacym operacje anestezjolog przeprowadzit ze mng 15-minutowa
rozmowe wyjasniajaca na temat znieczulenia ogdlnego. Poinformowano mnie
miedzy innymi, ze do operacji musze by¢ na czczo, tzn. ze przez okreslong liczbe
godzin przed operacja nie wolno mi nic jes¢ ani pic.

Dzier operacji: Zalecono mi usuniecie wtoséw tonowych rano w dniu operacji,

aby zmniejszy¢ ryzyko infekgji. W tym celu dzien wczesniej kupitem krem do
depilagji, ktry wbrew obawom sprawdzit sie znakomicie. Bytem teraz gotowy

i udatem sie do osrodka chirurgii. Wyjatkowo nie liczytem na ptynna jazde na
zielonych Swiattach, tylko cieszytem sie jak mate dziecko za kazdym razem czekajac
na czerwonym. Wszystko na prézno, i tak dotarlismy na czas przed terminem
operacji. Tam zostaliSmy bardzo mito przyjeci, a ja otrzymatem zwykta opaske na
reke zmoim imieniem i nazwiskiem, datg urodzenia i innymi wydrukowanymi

na niej informacjami. W szatni przydzielono mi szafke na ubrania, catkowicie sie
rozebratem i zatozytem (zgodnie z wczesniejszymi instrukcjami) gotowga pare ziel-
onych siatkowych majtek. Nastepnie nacisnatem przycisk, aby powiadomic zesp6t
pielegniarek, ze sie przebratem. Za chwile przyszta bardzo mita pielegniarka, ktdra
przewiozta mnie na t6zku i przykryta kilkoma kocami. Wtedy podano mi tabletke
przeciwhdlowa, abym po operacji nie odczuwat zbyt silnego bélu. Potem lezatem na
t6zku w korytarzu jeszcze przez jakie$ pie¢ minut, az do momentu, gdy przewieziono
mnie na sale operacyjna. Tutaj poczyniono ostatnie przygotowania. Panowata pro-
fesjonalna i przyjazna atmosfera. Wszyscy przedstawiali sie zimienia i nazwiska oraz
stanowiska, co byto dla mnie bardzo wazne. Zatozono mi wktucie dozylne w obrebie
dotu tokciowego. Trwato to kilka sekund i nie byto bolesne. Nastepnie zatozono mi
maske twarzowa na usta i nos i kazano policzy¢ do dziesieciu.

Trzy godziny péZniej obudzitem sie w duzym, wypetnionym $wiattem pomieszcze-
niu. To juz? Niesamowite. Nic nie pamigtam. Czutem sie dobrze i nic mnie nie bolato.
Spojrzatem w dét, aby sprawdzic, czy wszystko jest na swoim miejscu. Moje jadra
byty zabandazowane i troche zdretwiate. Od razu przyniesiono mi cos do picia i kilka
ciastek. Przez pét godziny ogladatem telewizje, a potem poszedtem do fazienki. Po
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skorzystaniu z toalety pojawit sie u mnie lekarz prowadzacy i po krétkiej rozmowie
zostatem wypisany.

Bytem szczesliwy i zdumiony, ze zupetnie nie odczutem, ze poddatem sie zabiegowi
chirurgicznemu. Okazato sig, ze wszystkie obawy i leki, ktére miatem przed zabie-

46 giem TESE, byty bezpodstawne. Wciaz nieco oszotomiony, wrdcitem do poczekalni,
gdzie czekata na mnie moja siostra. Przez kolejne godziny lezatem na kanapie
przed telewizorem i chfodzitem jadra mrozonym groszkiem zawinietym w Scierki
kuchenne. Tak zalecit mi lekarz i Swietnie si¢ to sprawdzito. Przez caty dzien bytem
jeszcze troche oszotomiony po znieczuleniu, ale ogéInie czutem sie dobrze i prawie
nic mnie nie bolato. Tej nocy udato mi sie zasna¢ bez probleméw, a nastepnego dnia
zgtositem sie na oddziat andrologii na badanie kontrolne. Tam zdjeto opatrunek i
sprawdzono, czy wszystko jest w porzadku. Nastepnie przez tydzien przebywatem
na zwolnieniu lekarskim. Nastepne cztery dni spedzitem z rodzicami. Duzo lezatem
w t6zku, dochodzac do siebie po operacji. Podczas przyjmowania lekéw przeciwbé-
lowych, bél byt znosny. W koricu, po 6 miesigcach oczekiwania od diagnozy, wolno
mi byto rozpoczac leczenie testosteronem.

Kilka dni péZniej otrzymatem radosng wiadomos¢, ze w wyniku TESE znaleziono
kilka plemnikow, ktére zostang poddane kriokonserwacji. Kamien spadt mi z serca.
Tak wiec caty ten wysitek sie opfacit.

(zas na pierwszy aparat ortodontyczny

Podczas pierwszej wizyty u dentysty moj syn miat 3,5 roku. Bardziej przez przypa-
dek niz planowo na tej wizycie okazato sie, dlaczego moje dziecko miato problemy
zmowieniem. Zeby byty zdecydowanie za bardzo wysuniete do przodu, tak ze jezyk
nie stawiat zadnego oporu podczas méwienia. Zapadta decyzja o zatozeniu pierws-
zego aparatu ortodontycznego. Na poczatku nie byt to prawdziwy aparat. Miat

to by¢ raczej rodzaj gumowego wyciagu, noszonego od czasu do czasu. Poniewaz
szczeki matych dzieci s3 jeszcze bardzo miekkie, zeby jak za dotknieciem czarodziej-
skiej rozdzki zostaty lekko cofniete do tytu. Leczenie to nie trwato dtugo. Ale z dnia
na dzief moje dziecko méwito wiecej.
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Jednak juz wtedy byto widac, ze zeby nie s3 w dobrej kondycji. Szkliwo byto o wiele
za miekkie, co mimo regularnego szczotkowania zebéw prowadzito do prochnicy.
Lakowanie zehow moze wprawdzie chroni¢ szkliwo, ale nie na state. Tak si¢ jednak
ztozyto, ze zeby (pod nadzorem i regularng kontrol3 stomatologiczna co pét roku)
po prostu sie "wykruszaty". Zebow (mlecznych) z préchnica nie usunieto, poniewaz

47 mozna to byto zrobi¢ tylko w znieczuleniu. Byty obawy, ze usuwany zab ukruszy sie
i w zwiazku z tym korze/reszte zeba trzeba bedzie wyjmowac chirurgicznie. Stafe
zeby wyeliminowaty ten ,problem”. Po prostu wypchnety zepsute zeby.

W wieku niespetna dziesieciu lat méj syn ma juz ,wtasciwy” ruchomy aparat ortod-
ontyczny, poniewaz jego zeby state rosng dos¢ krzywo, a szczeka jest zbyt waska
dla petnego kompletu zebdw. Kontrowersje wsréd ortodontéw budzi rozpoczynanie
leczenia nieprawidtowo ustawionych zebow w tym wieku. Oczywiscie, nie warto
+neka¢” maluchéw aparatem zbyt wczesnie, aby w pewnym momencie nie stracity
checi do jego noszenia. Nasz ortodonta skonsultowat si¢ z naszym dentystq i
wspdlnie podjeliSmy ryzyko zatozenia aparatu na zeby w wieku niespetna dziesieciu
lat. Regularnie odbywamy wizyty kontrolne (8 do 10 tygodni), aby sprawdzic,

czy leczenie przebiega zgodnie z planem. W naszym przypadku dzieki aparatowi
ortodontycznemu upieklismy dwie pieczenie na jednym ogniu. Szczeka powoli

sie rozszerza (wymaga to requlacji aparatu w tygodniowych odstepach), a zeby sa
,wypychane” do pionu.

Jak na razie jestesmy zadowoleni z leczenia. Oczywiscie moj syn nie lubi nosi¢
aparatu regularnie, ale wie, po co go ma. Uwazam, ze reqularne wizyty u stomato-
loga sg bardzo wazne. Wazne byto tez to, aby zrozumie(, ze ubytki powstawaty nie
(tylko) z winy mojego syna, ale po prostu dlatego, ze szkliwo jego zeb6w nie jest
najlepsze. Raz w tygodniu wzmacniamy szkliwo specjalng pasta. Fajne jest to, ze
pasta ma lekki waniliowy posmak, co oczywiscie jest bardzo przyjemne dla dzieci,
bo przypomina im lody.

Polecam wszystkim rodzicom: dbajcie o zeby swoich dzieci. Nie tylko ze wzgledu na
zdrowie zeh6w, ale takze jesli Twoi synowie nie zaczng méwi¢ prawidtowo. Moze
macie ten sam problem co my.
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Zycie z zespotem

Mam na imie Matthias, mam 36 lat, 198 cm wzrostu i waze okoto 70 kg. Do 15. roku
zycia nie wiedziatem, ze mam zespét Klinefeltera. Na ile moje dolegliwosci fizyczne
w dziecinstwie miaty réwniez zwigzek z zespotem Kinefeltera, moge sie dzisiaj
tylko domyslac. 0dkad pamietam, zawsze bytem chorowity. Az do teraz. Kiedys nie
potrafitem zinterpretowac pewnych objawéw, teraz wiem, ze miaty one zwigzek z
zespotem Klinefeltera. Wraz z rozpoczeciem okresu dojrzewania moja waga spadta
270 kg do ponizej 60 kg. Pamietam dobrze, ze rowniez w przesztosci najadatem sie
matymi porcjami i czutem sytos$¢ przez kilka godzin. Gdybym wtedy wiedziat to, co
wiem teraz, jestem pewien, ze wiele by mi oszczedzono. Miatem tez wtedy czeste
béle ndg i kolan.

Méj lekarz rodzinny skierowat mnie wtedy do szpitala uniwersyteckiego we
Frankfurcie. Catymi godzinami przeprowadzano mi tam badania i rozpoznano zespot
Klinefeltera. W wieku 15 lat nie mogtem nic z tym zrobic.

Wiedziatem tylko, ze teraz musze dostawac zastrzyki co 6 tygodni (depot 250 mg).
W tym czasie wazytem juz tylko okoto 60 kg. Endokrynolog powiedziat mi, ze

po zastrzykach testosteronu bede przybierat na wadze. Nigdy nie zapomne tego
zdania, bo whasciwie do dzi$ na to czekam. Moje ciato przystosowato sie do tej
sytuacji. Moja maksymalna waga 3 lata temu wynosita 63,5 kg. Ale stale si¢ wahata.
Gdy tylko ostabta skutecznosc zastrzyku, spadta tez moja waga. Wtedy jeszcze nie
wiedziatem, ze istnieje tak znaczaca korelacja miedzy zastrzykami a waga. Staratem
sie jes¢ bardziej kaloryczne pokarmy, ale nie przybieratem na wadze.

Z biegiem lat dziatanie zastrzyku nie utrzymywato sie juz przez szes¢ tygodni, ale
skrdcito sie do siedmiu, dziesieciu dni. Poprositem mojego endokrynologa o alterna-
tywy dla zastrzyku typu depot, pierwsza rzecza, ktdra polecit byt Testogel 62,5 mg.
Wyprébowatem ten lek, ale dawka byta zbyt niska, zauwazytem ogromny brak sit po
zaledwie kilku dniach i powrdcitem do zastrzykéw depot 250 mg. Méj endokrynolog
dat mi wtedy podwdjna dawke leku Testogel 125 mg. Zalecit mi stosowanie jednej
saszetki dziennie na skore. Na poczatku czutem sie dobrze, ale nagle zdatem sobie
sprawe, Ze nie jestem w stanie utrzymac swojej wagi. Waga spadta z 63 do 59 kg.
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Miatem nudnosci i stracitem apetyt. W tamtym czasie nie mogtem sobie poradzic z
objawami. Moja waga spadata z tygodnia na tydzien, a ja czutem sie coraz gorzej,
tylko nie wiedziatem, ze istnieje zwiazek miedzy moja kg kondycja a zelem. Z
wtasnej woli udatem sie do HG Naturklinik w Michelrieth, tam otrzymatem infuzje,
aby sie zregenerowac. Przez dziesie¢ dni pobytu w klinice medycyny naturalnej
miatam dreszcze. Przede wszystkim w nocy. Do tego doszedt brak sity w rekach i
nogach, béle migsni, a momentami bytem zbyt staby, aby wchodzi¢ po schodach.
Miatem tak maty apetyt, ze musiatem jes¢ etapami. Moja waga zatrzymata sie na
55 kg, przy wzroscie 198 cm. Podczas pobytu w klinice kontynuowatem stosowanie
Testotop Gel 125 mg raz dziennie.

Po dziesieciu dniach wyszedtem z kliniki, bytem u kresu sit, zbierato mi sie na ptacz,
nie rozumiatem juz Swiata. Dalej przepisano mi zastrzyk typu depot 1x w tygodniu

i kontynuowatem stosowanie Testotop 125 mg 1x dziennie. Prawie szes¢ miesiecy
zajat mi powr6t do sit i zwiekszenie wagi do 59 kg. 0d tego zdarzenia uSwiadomitem
sobie, ze testosteron ma ogromny wptyw na moje ciato, samopoczucie, wage

i apetyt. Odwiedzitem wszystkich endokrynologéw w regionie Ren-Men, aby
przedstawic swoj problem, ale nie spotkatem sig z ich odzewem. Ciggle wpajano mi,
ze nie ma korelacji miedzy poziomem testosteronu a waga. Musiatem stuchac, jak
niektdrzy z nich méwili mi, ze méj problem lezy w mojej gtowie.

0d maja 2013 do wrzesnia 2015 roku udato mi sie zwigkszy¢ wage do okoto 70 kg.
Mimo ¢wiczen (aktywny trening sitowy i taniec) czutem sie dobrze. Az na poczatku
listopada zauwazytem, ze znowu co$ jest nie tak. Znowu coraz czgsciej wystepowaty
u mnie fagodne objawy, takie jak zmeczenie i béle mieéni, cho¢ od 2013 roku dobrze
radzitem sobie z zastrzykami i zelem. Niestety objawy te nasilaty sie coraz bardziej,
tak ze w ciggu dwéch dni stracitem okoto 90 procent swojej wydolnosci. Szukatem
wyjasnien i nie znalaztem zadnego. Wtedy zwrdcitem sie do Franza Schorppa i
opowiedziatem mu o moim kfopocie. Nastepnego dnia przystat mi raport prof.
Zitzmanna, ktory wyjasniat, ze niektore pokarmy moga powodowac spadek poziomu
testosteronu. Wtedy mnie ol$nito. Przeczytatem tam, ze czosnek, imbir, lukrecja i
dziurawiec mogq by¢ przyczyna moich dolegliwosci. Winowajca byt imbir. Okoto
sze$¢ tygodni temu przeszedtem dtugo utrzymujace sie przeziebienie i poczatkowo
pitem tylko herbate z czystego korzenia imbiru, nastepnie w celu ztagodzenia
objaw6w przeziebienia zazywatem wyciag z korzenia imbiru. | to kilka razy dziennie.
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Nigdy nie sadzitem, ze istnieje jakis zwiazek. Moje samopoczucie nie byto juz tak
dobre, miatem te same objawy co dwa lata temu, ale teraz wiedziatem, jak sobie
z nimi radzi¢. Rdwniez i tym razem od razu stracitem na wadze, w bardzo krétkim
czasie waga spadta z 70 kg na 66,5 kg. Znowu miatem silne nudnosci, skurcze migéni
na catym ciele przez kilka dni i stracitem apetyt. Prébowatem ztagodzic te objawy za
50 pomoca magnezu, ale to nic nie pomogto. Nie miatem wiec wyboru, musiatem po-
nownie przyjmowac 1x w tygodniu zastrzyk typu depot, plus dwie saszetki Testotop
125 mg. W pierwszych dniach miatem wrazenie, ze dziatanie zastrzyku ustato juz
po trzech dniach. Przestatem uprawiac sport i taniec, po prostu nie miatam juz sity,
musiatem tez przerwac prace. Znowu bytem catkowicie przygnebiony, w ogéle nie
panowatem nad nerwami, ogarniata mnie rozpacz.

Teraz, po okoto trzech tygodniach, moge powiedzie¢, ze znowu stanatem na nogi.
Inowu czuje sie lepiej, moje sity wrdcity prawie w 100%, a waga juz wiecej nie
spada. Czeka mnie teraz ponownie zmudna droga. Uméwitem sie na kolejng wizyte
u prof. Zitzmanna w klinice uniwersyteckiej w Miinster, aby poddac sie badaniom
receptoréw androgenowych, poniewaz sam zastrzyk typu depot 250 mg lub sam
Testotop nie wystarczaja, abym czut sie dobrze.

Jak zyje z zespotem Klinefeltera? Powiedziatbym, ze dzi¢ stosunkowo normalnie,
jak wszyscy inni. Z perspektywy czasu uwazam za zrzadzenie losu to, ze Testotop

u mnie nie dziatat, inaczej nigdy bym nie zauwazyt, ze istnieje tak duzy zwigzek
pomiedzy poziomem testosteronu, a moja waga i apetytem. Moze nie bytem
najzdolniejszy w szkole, jesli chodzi o rozumowanie, ale udato mi sie zda¢ mature,
a takze ukoniczy¢ studia na kierunku inzynieria komunikacyjna z dobrym wynikiem.
0d tego czasu pracuje jako niezalezny specjalista IT dla firm i klientéw prywatnych.

Prywatnie nadal jestem singlem. Moze to wynikac z mojej niesmiatosci wobec ko-
biet. Dlatego staram sie tez pracowac nad soba, podtrzymujac kontakty z kobietami
w taficu. Sport taneczny ma tak duze znaczenie w moim zyciu, ze nie potrafie juz
bez niego zy¢. Dostrzegam przede wszystkim stopniowy wzrost mojej wydajnosci.
Obserwuje pewien przyrost miesni, ale nie jest on tak wyrazny jak u innych sportow-
cow.
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Pozdrawiam, Matthias

Jestem matkg 24-letniego chtopca

Zesp6t Klinefeltera rozpoznano, gdy bytam w ciazy. Jedyne, co lekarze zrobili, to
wystali mnie na konsultacje endokrynologiczna, poniewaz zespét Klinefeltera podle-
ga w Niemczech prawu aborcyjnemu. Jedyna informacja, jaka uzyskatam, byto to,

ze dziecko bedzie wygladato normalnie i ze nie ma zbyt wielu informacji na temat
rozwoju tych dzieci. Jedne beda miaty problemy w szkole, inne nie. Bede musiata
przychodzi€ z nim co jaki$ czas na badania endokrynologiczne.

Pragnetam tego dziecka! Max nie chce teraz wiedzie¢ zbyt wiele o zespole Kline-
feltera. Przezylismy trudne chwile. Czasami zastanawiatam sig, jak sobie poradze,
bedac samotng matka. Ojciec do dzis zaprzecza tej diagnozie.

Max unika grup i jest bardzo lojalny wobec przyjaciét. Ma bardzo dobre wyczucie
podczas gry w pitke, jak tenis, golf, koszykdwka. Tak jakby zawsze to robit. Ale nie
korzysta ze swojego talentu. Jest utalentowany w malarstwie i muzyce. Niestety jak
na razie nie chce wykorzystac tego potencjatu zawodowo.

Szkota byta straszna. Zaczat czytac dopiero w wieku 13 lat i ma bardzo dobra pamie¢
wzrokowa. Nasz system szkolnictwa nie byt dla niego najlepszym doswiadczeniem.
Jest bardzo wrazliwy i uczuciowy. Prowadzi aktywne zycie seksualne. Marzy o wielkiej
mitosci, rodzinie i dzieciach. Ma wspaniata osobowos¢. W koricu odnalazt tez swoja
Sciezke zawodowa. Odbywa praktyki w dziale sprzedazy, poniewaz lubi kontakt z
ludZmi. Zawsze byt zmeczony, bezczynny i nie mégt sie skoncentrowad. Chciatam wigc
znalez¢ sposéh, by go wesprzec. Od pieciu lat codziennie wspomaga swoj organizm
przyjmujac odzywke z mikroelementami. Jego poziom energii jest dobry. Dokonali$my
dodatkowych zmian w naszej diecie. Zero biatego cukru, tylko dobre thuszcze, ogranic-
zanie weglowodandw, owoce, satatki i dobre biatka. Poki co obyto sie bez zwiekszania
poziomu testosteronu i przyjmowania lekéw chemicznych.

(zy za wszystkie trudno$ci mozemy wini¢ zespét Klinefeltera? Poziom testosteronu
wynosi u niego teraz 4,9. Rosnace piersi znéw zaniknety. Broda i wtosy na ciele rosng
naturalnie. Rozwija sie i staje si¢ osoba otwarta na spoteczeristwo. Max ma teraz
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195 cm wzrostu i jest szczuptej budowy ciata. Jestem taka dumna, ze moge by¢ dla
niego dodatkowa pomoca.

Moje Zycie z zespotem

Mam na imie Bernhard, urodzitem sie w Monachium w 1958 roku i w dalszym ciagu
tam mieszkam. Po szkole uczytem sie na urzednika bankowego, a po kilku latach
przeniostem sie do dziatu finansowego firmy z branzy przemystowej. Tam przez
kilka lat zajmowatem sie poreczeniami i gwarancja bankowa w miedzynarodowym
finansowaniu kontraktéw. Pdzniej przeniostem sie do ksiegowosci jako specjalista
ds. bilansu i ksiegowosci biznesowej, moje gtdwne obowiazki dotyczyty wszystkich
obszardw dziatu ksiegowosci. Z sukcesem uczestniczytem w takich projektach jak
wprowadzenie SAP/R3, zmiana waluty na euro, integracja i wydzielenie obszaréw
biznesowych firmy oraz bytem odpowiedzialny za kompleksowa obstuge podatkéw
odroczonych, podatkdw VAT i podatkéw u Zrédta, zardwno w zakresie ksiegowosci i
sprawozdawczosi, jak i IT.

W 1991 roku podczas wizyty w klinice leczenia nieptodnosci zdiagnozowano u mnie
zesp6t 47, XXY.

Wiosng 2008 roku, po szeroko zakrojonej reorganizacji i redukcji zatrudnienia,
odszedtem z firmy, chcac zaoferowac swojq wiedze i know-how gdzie indziej.
Poczatki byty bardzo obiecujace, jednak pod koniec 2008 roku w Niemczech nastat
kryzys finansowy i po okresie prébnym nie zostatem przyjety do pracy. W czasie
kryzysu finansowego poszukiwania okazaty sie trudne: albo zbyt duze oczekiwania
finansowe, albo zbyt wysokie kwalifikacje. Kiedy udato mi sie ponownie dostac
umowe o prace, trudno byto mi sie zadomowic jako ,nowemu”.

Przyczyna trudnosci byty dla mnie przez dugi czas typowe objawy niedoboru
testosteronu 11 dlatego poszukiwanie cech pasujacych do diagnozy autyzmu
wysokofunkcjonujacego (Asperger2) nie byto juz moim priorytetem. | tak w 2017
roku odbytem wizyte w Poradni Interakgji Spotecznych w Instytucie Maxa Plancka
(MPI) w Monachium u lekarza Prov.-Doz. Dr. med. Leonharda Schilbacha 3.
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W styczniu 2018 roku po wizycie na oddziale dziennym MPI zostatem zdiagnozo-
wany i ztozytem wniosek o rente, ktdry przyjeto bez zadnych probleméw. Sam fakt,
Ze jestem osobg cierpiaca na obydwie te choroby, juz przyniést mi ulge. Pytania, na
ktdre wczesniej nie byto odpowiedzi, dotyczace powiazan miedzy zespotem Kline-
feltera a autyzmem, uzaleznieniami, ADHD i innymi diagnozami, dopetniajg catosci
uktadanki i zostaty wymienione w tekscie ponizej.

Nie moge sie oszukiwac:
blog osoby autystycznej — z zespotem Klinefelterablog

Niektdre osoby z zespotem Klinefeltera nie chca, aby zespét Klinefeltera kojarzono

z czymkolwiek innym niz z samym zespotem Klinefeltera, nawet jesli w badaniach
niekiedy mdwi sie o zaburzeniu rozwoju ptciowego z powodu obecnosci drugiego
chromosomu X. Nie do pomyslenia jest réwniez zwigzek z ADHD czy autyzmem,
cho¢ wiecej tu podobierstw niz réznic. Réwniez osoby autystyczne niekiedy zycza
sobie rozgraniczenia. Niektérzy chc odgraniczyc zespét Aspergera od autyzmu, inni
zespot Aspergera od innych zespotdw genetycznych. Przyczyna jest nieznana! Nie
ma tu zadnego pokrywania si¢ objawéw. Wszystko jest rozmyte. Obie grupy, 0séb
zautyzmem i z zespotem Klinefeltera, taczy przekonanie, ze ich predyspozycje lub
niepetnosprawnosc jest unikalng cecha.

Rozumiem chec przejrzystosci i zaoszczedzitbym sobie wielu lat niepewnosci i cier-
pienia, gdyby trudnosci w zyciu codziennym mozna byto przypisywac cechom ge-
netycznym bardziej jednoznacznie. Zasadniczo moja poczatkowa diagnoza XXY daje
mi réwniez pewnos¢, ze druga diagnoza zespotu Aspergera jest spéjna, poniewaz
tak wiele objawow nakfada sie na siebie. Naukowcy moga spierac sie miedzy soba,
czy objawy te maja rézne przyczyny. Nie zmienia to jednak mojego poczucia, ze
rozpoznaje siebie w historiach innych oséb z autyzmem. A duzy odzew na poprzed-
nie wpisy na blogu pokazat, ze bardzo wiele 0s6b autystycznych rozpoznaje w moich
komentarzach siebie jako osoby cierpigce na zespét Klinefeltera i autyzm.

Diagnozy i ustalenie diagnoz
Wiemy tak cholernie mato o tym, co jest przyczyna autyzmu. Diagnostyka autyzmu
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w konwencjonalnym zastosowaniu jest czystg obserwacja behawioralng! Odhaczy¢
kilka pozycji na liscie kontrolnej, obserwacja, testy i diagnoza gotowa. Niewiele wie-
my o przyczynach genetycznych, a jeszcze wiecej sprzecznosci dostarczaja wyniki
badan neurologicznych.

Zespét Klinefeltera jest definiowany jako 47.XXY. Jest to rozpoznanie choroby
genetycznej. Spektrum jest tak duze, poniewaz na dodatkowym chromosomie X
przechowywana jest niesamowicie duza ilos¢ informacji, ale kaprys natury decyduje
(zgodnie z aktualnym stanem wiedzy), co z nich aktywnie ujawnia sie w fenotypie.

Fenotyp zespotu Klinefeltera zostat odkryty w 1942 roku (ale dopiero w 1951 roku
ustalono przyczyne genetyczng), w tym samym czasie autyzm badali Kanner i
Asperger. Obie diagnozy rozwijano niezaleznie od siebie az do przetomu tysiacleci,
poniewaz zespét Klinefeltera przez dtugi czas byt rozumiany jako diagnoza gtéwnie
fizyczna. Przyczyna fenotypu tego zespotu jest niedobdr testosteronu. Dopiero w
ciagu ostatnich 10-15 lat wzrosta liczba badar nad wptywem obecnosci dodatko-
wego chromosomu X. Ponadto pierwsze badania nad terapia testosteronem nie
spetniaty standardéw jakosci (placebo, metoda podwdjnie Slepej préby, badanie
dtugoterminowe). Tymczasem pojawiaja sie nawet watpliwosci, czy terapia testos-
teronem rzeczywiscie moze zapobiec lub zmniejszy¢ osteoporoze, cukrzyce i inne
choroby towarzyszace.

Zespot Klinefeltera i psychika

Przez dhugi czas niewiele byto wiadomo o psychice pacjentéw z zespotem Klinefel-
tera; wiekszo$¢ skutkow przypisywano niedoborowi testosteronu i jego konsek-
wengjom, takim jak niespecyficzne objawy, czyli brak napedu, zmeczenie, bierno$¢,
depresja czy prawdopodobnie najpowazniejszy skutek - nieptodnos¢. Przez
dziesieciolecia uwazano, ze mozna bezpiecznie zatozy¢, ze leczenie testosteronem
jest standardem w przypadku rozpoznania zespotu Klinefeltera. Oczekuje sie, ze
zmeczenie, depresja i brak napedu ustapia, gdy testosteron zostanie wstrzykniety
lub zastosowany w postaci zelu.

Dlatego tak wazne s3 badania prowadzone metoda podwdjnie slepej préby, tzn.
réwniez lekarz prowadzacy nie wie, czy pacjent przyjmuje testosteron czy placebo.
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W ten sposdb unika sie réwniez sytuacji, w ktdrej uzyskany wynik uwzgledniatby
subiektywne oczekiwania lekarza. Z doswiadczenia mojego i znanych mi 0s6b z
zespotem Klinefeltera wynika, ze wiekszos¢ lekarzy prowadzacych leczenie uwaza
testosteron za terapie standardowg i taczy z fagodzeniem objawdw. Niewiele
méwi sie o innych efektach psychologicznych. Lekarz prowadzacy jest urologiem,

55 endokrynologiem lub andrologiem, a nie psychiatra, a wspétpraca interdyscyplinar-
na prawie nie istnieje. To moja najwieksza bolaczka. Osoby z zespotem Klinefeltera
potrzebuja catosciowej opieki. Terapia testosteronem to jedna rzecz, druga to
wsparcie psychologiczne. Lekarz androlog powinien przynajmniej wiedzie¢, co
jeszcze moze obejmowac obraz kliniczny zespotu Klinefeltera. Kiedy w 2008 roku
odbytem konsultacje genetyczng w Szpitalu Uniwersyteckim w Innsbrucku, temat
psychiki nie pojawit sie ani razu. Oszczedzono by mi wielu cierpien i niepowodzen,
gdyby wtedy zwrécono uwage na to, ze w fenotypie zespotu Klinefeltera zachowa-
nia autystyczne objawiaja sie czesciej. Prawdopodobnie zaczatbym wtedy bardziej
interesowac sie autyzmem - ciekawos¢ jest w mojej naturze - i bytbym w stanie
lepiej sklasyfikowac niektdre sytuacje problemowe. Zamiast tego spotkatem inne
0soby z zespotem Klinefeltera, prawie w ogéle nie rozpoznawatem siebie w ich
zachowaniu i wewnetrznie zdystansowatem sie od tego, ze mam te chorobe.
Uznatem siebie za nietypowy przypadek, ktdry nigdzie nie pasowat, i przez kilka
nastepnych lat ledwo sobie z tym radzitem.

Jedli cierpisz na rzadka chorobe lub rzadki zesp6t chordb, nie méwisz o tym zbyt
wiele publicznie. Opinia publiczna wie o autyzmie stosunkowo duzo, za to zupetnie
nic o zespole Klinefeltera. Znacznie fatwiej jest tez ujawnic sie jako osoba autys-
tyczna z powodu zaburzen czysto psychicznych (poza motoryka) niz jako osoba z
zespotem Klinefeltera, ktéra musi niekiedy znosi¢ wstydliwe pytania o wielko$¢
genitaliow, drugorzedowe cechy ptciowe czy niespetnione pragnienie posiadania
dzieci. (zeSciowy outing jest trudny, mozna podziekowa¢ Wikipedii i innym platfor-
mom, ktére bardzo szczegétowo opisuja cechy fizyczne / wady. Osobiscie jednak nie
definiuje siebie poprzez moje ciato.

Naktadanie sie obrazoéw klinicznych
0d poczatku. Wystepuje nakfadanie sie réznych obrazéw chorobowych (autyzm nie
jest dla mnie choroba, niestety nie moge zmienic terminologii medycznej, autyzm
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zalicza sie tutaj do chordb). Zaburzenie towarzyszace czy skutek przyczynowy?
Oczywiscie, zawsze pojawia sie to pytanie. C(zy samo wystepowanie zaburzen
towarzyszacych oznacza zwiazek przyczynowo-skutkowy? Niekoniecznie. Przyczyng
transseksualizmu nie jest XXY, ale niski poziom testosteronu, zeriski fenotyp i zefiski
chromosom X, ktory sprzyja wystepowaniu odchyler od meskiego fenotypu. Nawet

56 jesli wiekszo$¢ chorych czuje i mysli jak mezczyzna, nie jest niczym zaskakujacym,
jesli mniejszo$¢ nie czuje i nie mysli jak pte¢ meska. Fenotyp temu sprzyja.

Sprzyja to réwniez nawarstwianiu sie zachowan autystycznych, zaréwno negatyw-

nych, jak i pozytywnych. Osoby z zespotem Klinefeltera sa czesto* opisywane w

nastepujacy sposéb (* w poradnikach, na stronach stowarzyszen, na forach itp.):

» bardzo wrazliwe na dZwiek, czasem takze na zapach i dotyk

» bardzo wrazliwe lub nadmiernie empatyczne

» (zestsze problemy z motoryka duza/mata

» problemy ze zrozumieniem perspektywy drugiej osoby

» niski prog frustracji, czeste zatamania nerwowe

» zamitowanie do szczegdtow

» czesciej talent/uzdolnienie do percepcji wizualnej/przestrzennej (sztuka, fotogra-
fia, rysunek lub inzynieria, matematyka, programowanie)

» bezwzglednie szczery, czasem naiwny

» niezbyt komunikatywny werbalnie

(zy taka liczba objawéw podobnych do objawdw autyzmu jest tylko przypadkiem?
Wystepuja one niezaleznie od wieku, a takze niezaleznie od poziomu testosteronu,
mianowicie przed okresem dojrzewania, zanim w ogdle pojawia sie jakiekolwiek
réznice w poréwnaniu z chtopcami XY. Prawdopodobnie jednym z gtéwnych powo-
déw, dla ktérych autyzm jest rzadziej rozpoznawany, jest mniejsze nasilenie obja-
wow w zakresie szczegdInych zainteresowan, stereotypdw, rytuatéw. Wystepuja
jednak gtéwne objawy (trudnosci w komunikagji i interakgji).

Diagramy Venna (po lewej) ilustruja naktadanie sie objawoéw. Dolna grafika
pochodszi z jakiejs publikagji, druga opracowatem sam. Nie s3 one ani kompletne, ani
doktadne, ale maja na celu pokazanie, jakie moga by¢ wielorakie diagnozy.
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Teoria wielu przyczyn (ang. multiple hit)
(zy zatem zesp6t Klinefeltera to autyzm z niskim testosteronem?

Nie mozna tego jednak tak upraszczac, poniewaz z badan wynika réwniez, ze

u okoto jednej trzeciej do potowy chorych autyzm nie zostaje zdiagnozowany.
Wyjasni¢ to moze ostatnie badanie dotyczace wystepowania wariacji liczby kopii
(ang. Copy Number Variations, CNV), a mianowicie, ze wszystko zalezy od tego,
ktére i ile segmentéw DNA na drugim chromosomie X jest zduplikowanych. Jest
to réwniez zgodne z teza wielu przyczyn dotyczaca autyzmu méwiaca o tym,

7e, zanim zostanie wywotany autyzm, musi najpierw dojs¢ do zaburzer w kilku
Jryzykownych” genach (i tu znowu sprawa sie komplikuje, poniewaz autyzm

nie jest pojedyncza cechy, ale obejmuje wiele réznych cech). Wydaje sie wiec, ze
niektére osoby z zespotem Klinefeltera s3 chronione przed autyzmem, poniewaz nie
wykazuja tej wariacji liczby kopii.

Diagnoza wykluczajaca?
Krytycy moich pogladow przywotuja czesto dokument, w ktorym zespét Klinefeltera
jest uwazany za diagnoze wykluczajaca autyzm.

W dziecinstwie chtopcy z zespotem Klinefeltera wyrdzniaja sie niekiedy typem
zachowan, ktdre ogdlnie okresla sie mianem autystycznych, ale ktére nalezy
odréznic od obrazu klinicznego autyzmu. Jest to przede wszystkim zachowanie
charakteryzujace sie wycofaniem, mniejszym zainteresowaniem interakcjami z
réwiesnikami oraz szczeg6Inym zamitowaniem do szczegétow.

Dlaczego nalezy koniecznie dokonac tu rozgraniczenia? Jesli zachowanie jest w
znacznym stopniu autystyczne, wowczas moga wystepowac wszystkie kryteria

dla postawienia diagnozy zaburzer ze spektrum autyzmu (ang. autism spectrum
disorder, ASD)? Niestety na percepcje szczeg6téw negatywny wptyw ma réwniez
zwiekszone ostabienie umiejetnosci filtrowania bodZcow. Znam osoby dotkniete ta
choroba, w tym ja, ktdre cierpia gtéwnie z powodu hatasu w tle, nasilonego odczu-
wania zapachu, czasami rozproszenia uwagi przez ruch, ale ktre réwniez rozwinety
mocne strony, takie jak specjalne zainteresowania. Jednak zgadzam sie z Toba,

7e w wiekszosci przypadkéw przypuszczalnie zaburzona jest ,tylko” komunikacja
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spofeczna, a czynnosci rutynowe i szczegdlne zainteresowania wystepuija raczej
rzadziej, przynajmniej wedtug Bruining H. et al, Psychiatric Characteristics in a self-
selected sample of boys with Klinefelter Syndrome, Pediatrics, 2009.

Mysle, ze zasadnicze pytanie brzmi: Czy mozliwa jest podwdjna diagnoza zespotu
Klinefeltera i autyzmu? Patrzac na rézne badania, wida¢, ze: Tak. W Holandii u okoto
30 procent rozpoznaje si¢ ASD, a w Szwecji autyzm wystepuje szesciokrotnie czesciej
u 0s6b z zespotem Klinefeltera niz w populacji ogéInej. Moim zdaniem rozgranicze-
nie bytoby konieczne, gdyby objawy autystyczne mozna byto odwrdci¢ za pomoca
leczenia przyczynowego zespotu genetycznego, czyli za pomoca terapii testostero-
nem. Nie ma jednak na to zadnych dowodéw.

Dla mnie osobiscie druga diagnoza, tj. zespét Aspergera, oznaczata zwigkszenie
jakosci mojego zycia, plus na korzys¢ wsparcia, pozyskanie wiedzy na temat
przesztodci i terazniejszosci, wieksza ostrozno$¢, uwage, ale takze poczucie spokoju
patrzac w przyszto$¢. Dlaczego miathy mi ktos tego odmdwic na podstawie
bezwzglednie wyznaczonych granic?

Wazne jest to, co pomaga — nie to, jak sie nazywa

| ostatnia rzecz: nie liczy sie nazwa diagnozy, ale to, co mi pomaga. Diagnoze mozna
by réwnie dobrze nazwac kietkami kapusty, zajacem polnym lub krajem Tabalugi,
jako przecietnego chorego nie interesuje mnie akademicka gadka, ale to: Co pomaga
mi w codziennym zyciu? Jak mam utozyc sobie zycie? Jak moge zy¢ mozliwie jak
najbardziej niezaleznie i stac sie niezaleznym finansowo?

Zdobytem pewne wskazéwki i triki od 0s6b autystycznych, oparte na ich
doswiadczeniach, na dtugo przed postawieniem oficjalnej diagnozy. Niezaleznie

od nazwy, przyktadowo, jest zrozumiate, Ze przy stabej umiejetnosci filtrowania
bodzcéw nie moze wystapi¢ efekt przyzwyczajenia do nadmiernej ilosci bodzcéw.
Wczesniej myslatem, ze nalezy tylko wystarczajaco czesto wystawiac sie na takie
sytuacje, wtedy sie przyzwyczaje - jak kazdy, ale jedyne, co naprawde pomaga, to
unikanie zbyt stresujacych sytuacji lub robienie wystarczajacych przerw. Dziata to
niezaleznie od tego, czy diagnoza jest autyzm czy przystowiowy zajac polny.

Jestem zdania, ze nie zaszkodzi nikomu skorzysta¢ z pomocnych wskazéwek innych.

Zadnej osobie autystycznej nie odméwi sie wsparcia, jesli osoba nieautystyczna
nagle uzbroi sie w zatyczki do uszu i okulary przeciwstoneczne,
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aby zwalczy¢ przeciazenie bodZcami. Rdwniez zadna osoba z ADHD nie ucierpi, jesli
skorzystam ze wskazéwki tworzenia bardziej skutecznych list rzeczy do zrobienia.
Te wiekszego kalibru, jak np. srodki wyréwnujace szanse edukacyjne, sg i tak
przyznawane tylko z oficjalnymi dokumentami. Niemniej dopdki zespét Klinefeltera
nie bedzie znany, u osob dotknietych zespotem Klinefeltera niekiedy konieczne

59 jest wyrobienie dokumentéw potwierdzajacych autyzm, aby otrzymac takie samo
wsparcie jak osoby autystyczne bez zespotu Klinefeltera.

Rozréznienie jest rowniez pomocne

Oczywiscie, rozréznienie jest sensowne, gdy chodzi na przyktad o leki. Ritalin jest
pomocny w przypadku ADHD, ale czasami przynosi efekt przeciwny do zamierzo-
nego w przypadku innych przyczyn deficytéw uwagi, takich jak te spowodowane
przewlekta depresja.

Nie lubie niczego uogélniac - nie sugeruje, by stosowac rozgraniczenia, ani by
przyporzadkowywac wszystko do sztywnych kategorii, w naturze nie ma sztywnych
granic. Chodzi mi o poszerzenie horyzontéw, o to, by pozwoli¢, by nic nie byto tak
jednoznaczne, i aby dalej rozwija¢ badania naukowe. Biorac pod uwage, ze badania
nad szczegdlng wrazliwoscig na bodzce 0sb autystycznych trwaja dopiero od okoto
pieciu do dziesieciu lat, wciagz mamy przed soba wiele do odkrycia.

Stygmatyzacja chtopcéw z zespotem Klinefeltera w
szkole

Stygmatyzacja opisuje proces, w trakcie ktérego w obrebie grupy pewne cechy osdb,
na przyktad niepetnosprawnos¢, sa oceniane negatywnie, a osoby dotkniete tym
problemem sg spychane na margines. Osoby stygmatyzowane sg wiec postrzegane
przede wszystkim poprzez cechy negatywne, inne cechy pozytywne nie s3 w stanie
zrekompensowac tego napietnowania. Oznacza to, ze otoczenie dziecka przypisuje
mu okreslong role lub pozycje, na przyktad w klasie. W ten sposéb dziecku przypi-
sywane sg bardzo konkretne zachowania. Nawet jesli dziecko nie wykazuje juz tych
widocznych cech, zachowuje swoje ,pietno”. Zjawisko to moze by¢ spowodowane
zwhaszcza tzw. modnymi diagnozami, takimi jak zespdt nadpobudliwosci psycho-
ruchowej z deficytem uwagi (ang. attention deficit hyperactivity syndrome, ADHS),



Doswiadczenia

60

czy wybitnymi zdolnosciami. Zalecamy ostroznos¢ w stosowaniu takich terminéw.
Tylko psycholog moze postawic diagnoze po przeprowadzeniu doktadnych badan.
W kazdym razie rodzicom zaleca sie, aby po zapisaniu dziecka do szkoty podchodzili
do nowej sytuacji mozliwie na spokojnie. Poznajcie nauczyciela i ewentualnie wtedy
zdecydujcie, co robic.

Leon idzie do szkoty - chtopiec z zespotem Klinefeltera, Leon, rozpocznie w tym roku
nauke w szkole. W przedszkolu czesto wykazywat duze trudnosci w interakcjach
spotecznych, na konflikty reagowat impulsywnie i agresywnie. Chociaz udato mu sie
pozbyc tego zachowania, czesto jest bardzo niespokojny i moze sie skoncentrowa¢
tylko przez krétki czas. Moze sie zdarzy¢, ze po rozmowie z matka na temat podtoza
zachowan Leona nauczycielka zacznie go stygmatyzowac. Teraz zwraca baczng
uwage na jego zachowanie. Jesli od poczatku dnia w szkole trudno mu usiedziec
spokojnie na krzesle, jest to juz pierwsze ostrzezenie dla nauczycielki. Jesli dojdzie
potem do konfliktéw, w ktdrych Leon bedzie uczestniczyt, nauczycielka moze
przypisa¢ mu na state dokfadnie te negatywne cechy, ktdre opisata wczesniej jego
matka. Leonowi przypisuje sie role awanturnika.

Moze sie to jednak potoczyc zupetnie inaczej. Matka opowiada nauczycielce o
trudnosciach dziecka. Nastepnie nauczyciel celowo wybiera dla niego miejsce

do siedzenia nienarazone na bodZce. Kolega Leona z tawki jest spokojniejszym
chtopcem, ktéry ma pozytywny wptyw na Leona. W przypadku konfliktéw nauczy-
ciel od poczatku wspiera Leona, dopdki sam nie zintegruje sie dobrze z klasa. Jesli
pani S. nie opowie nauczycielce o przyczynie probleméw, moze zdarzy¢ sie rownie
dobrze tak, ze Leon szybko odnajdzie sie w sytuacji w szkole. Ze bedzie czerpat duzo
radosci i ze problemy z koncentracja w ogéle nie wystapia.

Jak reagowac, gdy moje dziecko jest nekane w szkole?

Podobnie jak w pracy, zjawisko nekania wystepuje czesto réwniez w szkole.
Poniewaz ofiary nekania zazwyczaj nie potrafig sie same obronic, potrzebuja po-
mocy z zewnatrz. W tym celu muszg otworzyc sie przed zaufang osoba — rodzicami,
przyjaciétmi, pracownikami poradni lub pedagogiem szkolnym.



Doswiadczenia

61

Mobbing jako objaw zaburzonej komunikacji

Ofiary sa izolowane, sprawcy nie otrzymuja zadnych informacji zwrotnych o
skutkach swojego gnebienia. Koledzy nie bedacy sprawcami cierpia z powodu swojej
neutralnej pozycji. Nie maja odwagi poinformowac o zdarzeniu nauczycieli ani
rodzicéw. Z obawy, Ze sami stang sie ofiarami.

Objawy i konsekwencje mobbingu

» przygnebiajace mysli, takie jak zaburzenia pamieci, trudnosci z koncentracja,
zniechecenie, apatia, brak inicjatywy, drazliwo$¢, bezradnos¢, agresja, poczucie
niepewnosci, nadwrazliwos$¢

» objawy psychosomatyczne, takie jak koszmary senne, béle brzucha, bdle zotadka, biegun-
ka, wymioty, nudnosci, utrata apetytu, ucisk w gardle, ptacz, osamotnienie, brak kontaktu

» objawy strachu, takie jak ucisk w klatce piersiowej, pocenie sig, suchos¢ w ustach,
kotatanie serca, dusznos¢ z astma, uderzenia goraca

» hol plecow, szyi i migsni

» zaburzenia snu

Jak rodzice powinni radzic¢ sobie zmobbingiem:

» Jesli dziecko zwierza sig, ze jest przesladowane w szkole, wystuchaj je uwaznie i
okaz mu zaufanie. Unikaj jednak robienia z tego tematu numer jeden w rozmowie.

» Nie czyn dziecku wyrzutéw ani nie obwiniaj go o to, ze jest dreczone. Uwierz w to,
co mowi, i zapewnij go o wszelkiej pomocy i wsparciu.

» Nie kontaktuj sie z rodzicami sprawcy. To moze tylko pogorszy¢ sytuacje. Jesli
rodzice sprawcy ukarza swoje dziecko, czesto ma to wptyw na ofiare - sprawca
zemsgi sie za to na ofierze.

» Nie nalezy réwniez nawiazywac kontaktu z samym sprawca. W ten sposéb
ostabiasz pozycje swojego dziecka. Sprawcy i inni koledzy z klasy uznaja, ze Twoje
dziecko nie jest w stanie samo sie obronic.

» Nie zabieraj dziecka na spotkania z nauczycielem.

(o do zasady, warto nagtosni¢ incydent i skontaktowac sie z innymi rodzicami. W
wielu przypadkach ofiary mobbingu nie s3 pojedynczymi ofiarami. Mobbing nie ma
nic wspdlnego z cechami osobowosci danej osoby, ale jest zakorzeniony w systemie
danej szkoty. Zmiana szkoty moze juz stanowic rozwiazanie tej sytuacji.
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Coroczna kontrola u lekarza specjalisty

W przypadku pacjentow z zespotem Klinefeltera bezwzglednie konieczna jest wizy-
ta u lekarza specjalisty (endokrynologa) co najmniej raz w roku, a najlepiej dwa razy
w roku. Przeprowadzanie okresowych badar kontrolnych powinno by¢ dla lekarza
prowadzacego sprawa oczywista. W ulotkach dofaczonych do aktualnie stosowa-
nych lekéw (zastrzyki i zel) zalecane jest przeprowadzanie nastepujacych badan:

Piersii gruczot krokowy raz w roku. U starszych oséb w podesztym wieku z
zespotem Klinefeltera oraz u pacjentéw ze szczegdlnym ryzykiem dwa razy w roku.
Zaleca sie rowniez wykonanie morfologii krwi petnej, morfologii krwi z petnym
réznicowaniem granulocytéw, profilu lipidowego i testéw czynno$ciowych watroby
oraz badanie stezenia testosteronu we krwi.

U starszych pacjentdw leczenie hormonalne moze prowadzi¢ do fagodnego
przerostu gruczotu krokowego, co moze powodowac problemy z oddawaniem
moczu. W przypadku wystapienia takich trudnosci nalezy poinformowac lekarza
prowadzacego.

Leczenie preparatami hormonalnymi moze réwniez prowadzi¢ do zatrzymania wody
w tkankach (obrzekdw), w takim przypadku nalezy skonsultowac sie z lekarzem
prowadzacym.

Poniewaz w zespole Klinefeltera czesciej wystepuje cukrzyca (Prof. Zitzmann),
nalezy jednoczesnie kontrolowac poziom HbA1c (dfugoterminowa warto$¢ poziomu
cukru we krwi) - jak réwniez parametry tarczycy.

Zawsze zwraca sie uwage na to, ze pacjenci, ktdrzy sa leczeni hormonami, powinni
réwniez przeczytac ulotke dotaczona do opakowania, zgodnie z reklamowa
formutka: ,0 zagrozenia i skutki uboczne zapytaj swojego lekarza lub farmaceute.”
Kazdy lekarz jest zobowiazany do wydania pacjentowi opisu konsultacji po przepro-
wadzonym badaniu. Opis ten jest szczegdInie wazne w przypadku dalszego leczenia
przez innego spegjaliste. Wreszcie, nalezy réwniez wspomniec o krwiodawstwie.
Panuje bowiem opinia, Ze osoby z zespotem Klinefeltera nie moga oddawac krwi.
Tak jednak nie jest.
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Leczenie hormonalne moze prowadzi¢ do zwiekszenia produkgji krwi (,gesta” krew).
Zjawisko to moze prowadzi¢ do zawatu serca, udaru mézqu i zakrzepicy, zwtaszcza u
0s6b starszych z zespotem Klinefeltera. Problemowi temu mozna zapobiec poprzez
regularne oddawanie krwi. Centrum Krwiodawstwa podniosto wiek dawcéw do 72
lat. Dla wszystkich osob, ktdre nie moga juz oddawac krwi z powodu wieku, istnieje
63 inna opgja, jest nia flebotomia (upuszczanie krwi). Jest to prawie to samo co odda-
wanie krwi, ale krew nie moze by¢ uzyta, lecz musi zostac zutylizowana. Flebotomig
moze wykonac kazdy lekarz pierwszego kontaktu lub specjalista. Nie ma skutkow
ubocznych w przeciwienistwie do lekéw stosowanych w celu rozrzedzenia krwi.

Niezwykle wazne jest wczesne rozpoznanie zespotu Klinefeltera, najlepiej na
poczatku okresu dojrzewania, w celu unikniecia ewentualnych skutkdw odlegtych,
takich jak: osteoporoza, obnizona jakosc zycia, cukrzyca i otytosc.

Nadwrazliwos¢

Podczas gdy coraz wiecej dorostych z takimi predyspozycjami w koricu odnajduje sie-
bie i uczy sie akceptowac, doceniac i czuc sie wyzwolonym, dokfadniejsze zgtebienie
tematu daje nam mozliwos¢ zapewnienia naszym wrazliwym dzieciom zdrowych
relacji od samego poczatku. Istnieje cienka granica miedzy nadopiekuriczoscia a
odnoszacym przeciwny do zamierzonego skutek ,hartowaniem”. Jesli dziecko jest
nadwrazliwe - co, wedtug obecnej wiedzy, dotyczy 20 procent ludzi - balansowa-
nie miedzy tymi dwoma postawami moze by nie tylko wyczerpujace, ale wrecz
stresujace. Poniewaz jest to predyspozycja neurologiczna, a nie choroba, dysfunkcja
lub niepetnosprawnos$¢, diagnoza nie istnieje. Jest wiele testéw, ktére daja nam
pewng orientacje, ale nie mozna postawic ,czarno na biatym” typowej diagnozy.
Sam fakt, ze istnieje wiele aspektéw wrazliwosci (od wechowej, przez dotykowsa,

po akustyczna, emocjonalng) sprawia, ze opracowanie standaryzowanego testu jest

prawie ze niemozliwe.

Pierwsze oznaki bardzo wrazliwego usposobienia mozna odnalez¢ juz po przyjrzeniu
sie rodzicom. Nadwrazliwos¢ jest dziedziczna. Réwniez w czasie ciagzy moga pojawic
sie oznaki, ze dziecko bedzie wyjatkowo wrazliwe, gdyz lekliwos¢ mozna wykry¢ juz
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w tonie matki. Po urodzeniu sie nadwrazliwego dziecka, moze (ale nie musi) okazac
sie, ze bedzie ono sie szybciej przestymulowato, czy to przez nieznane sytuacje,
hatas, dotyk, nastroje, zapachy i szybkos¢.

Przygotowanie dzieci do Zycia, ale jednoczesnie ochrona przed nadmiarem bodzcéw
Nierzadko rodzice bardzo wrazliwych dzieci stysza, ze w opiece nad swoim dzie-
ckiem s3 nadopiekuriczy, jesli chca je chroni¢ przed wszelkim nadmiarem bodZcéw,
albo pozornie petne dobrych intencji zdanie ,Musisz zahartowac dziecko” staje sie
na dtuzsza mete udreka. Jak mozna w tym przypadku osiagnac rownowage? W tym
przypadku istnieje potrzebna instrukcja dotyczaca wychowania dzieci: nazywa sie
ona ,przeczuciem”,

Intuicja pomaga we wtasciwym postepowaniu z bardzo wrazliwymi dzie¢mi.
Pierwsza rzecza, ktdra nalezy zrobic, to zadac sobie pytanie, w ktdra strone sktaniasz
sie jako rodzic. Czesto sktonno$¢ ta ma zwiazek z wkasnymi doswiadczeniami z
dziecinstwa. Skrajnoscig bytoby, gdyby ktos ze ztymi doswiadczeniami dotyczacymi
wiasnej wrazliwosci miatby forsowac postawe hartujaca w stylu ,Nie wygtupiaj sie”.
Druga skrajnoscia bytaby catkowita nadopiekuniczo$¢ i postawa unikania wyzwan
zycia codziennego.

Najwyrazniej konieczne jest rozréznienie: Ktore wyzwania s3 konieczne, ktére
wspomagaja dziecko, prowadza je dalej? Ktdrych z nich mozna unikna¢, bo obciazaja
i ostabiaja? Unikaj narazania nadwrazliwych dzieci na niepotrzebne czynniki
stresujace: maja one wiele wspdlnego ze strukturami i normami spotecznymi.
Uwolnienie sie od nich, lub ich krytyczne przemyslenie, to juz potowa sukcesu. Czy
bardzo wrazliwy syn naprawde musi naleze¢ do kétka plastycznego? Czy dla intro-
wertycznego, bardzo wrazliwego dziecka korzystne i wzmacniajace jest zabranie go
na halfpipe z deska, aby spedzato wolny czas jak inni chtopcy? Na ile odmawianie
chtopcu mozliwosci wyciecia drapigcych metek ze swojego swetra sprzyja rozwojowi
jego charakteru?

Ale przeciez na dtuzsza mete trzymanie sie z dala od wszelkich czynnikow stre-
sowych réwniez nie bedzie lezato w najlepszym interesie dziecka. Sztuka jest tu
tagodne wprowadzanie i zwigkszanie wymagan. Klasycznym przyktadem moze



Doswiadczenia

by¢ tu prowadzenie prezentacji w klasie. Nie da sie tego uniknac, a i w dorostym
zyciu zawsze znajda sie sytuacje, w ktdrych trzeba bedzie wypowiedziec sie we
wiasnym imieniu lub w jakiejs sprawie przed innymi ludZzmi. W tym konkretnym
przypadku dobrym pomystem moze by¢ poczynienie przygotowan z wyprzedze-
niem. Na przyktad przez kilka tygodni poprzedzajacych prezentacje dziecko moze
przedstawiac krétkie teksty, wyjasniac rzeczy lub czytac na gtos opowiadania,
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najpierw rodzicom, a péZniej wiekszemu gronu krewnych.

Przeczucie pozostaje najlepszym doradca w kwestii edukacji dziecka. Oczywiscie
krytyczna ocena od czasu do czasu nie jest najgorszym pomystem, czesto dzie-

¢i moga zrobic wiecej niz sie na poczatku wydaje. Uzywanie intuicji do oceny
odpornosci dziecka wydaje sie by¢ dobrym rozwiazaniem. Zaufaj swojemu dziecku!
Nalezy pamietac, ze nadopiekuriczo$¢ moze réwniez dac dziecku do zrozumienia, ze
sie mu nie ufa. Z tym zwykle kojarzone jest tak zwane rodzicielstwo helikopterowe.
,Krazenie jak helikopter” to nic ztego. 0znacza to przeciez bycie w poblizu, gdy jest
to potrzebne. Dla dobra dziecka nalezy jednak upewnic sig, ze ,helikopter” zatacza
wystarczajaco duze kregi, aby nie nadzorowac, nie by¢ hatasliwym ani uciazliwym.

(zy musze w szczegdlny sposob dbac o moje dziecko,
ktdre jest dotkniete zespotem Klinefeltera?

,Dzieci potrzebuja wolnej przestrzeni, dzieciom trzeba pozwoli¢ by¢ dzie¢mi, aby
mogty sie same rozwijac”. Te stowa Udo Beckmanna, przewodniczacego Stowar-
zyszenia na rzecz Edukacji i Wychowania w Nadrenii Pétnocnej-Westfalii, trafiaja

w samo sedno. Dzieci nie powinno sig trzymac pod kloszem. Dotyczy to réwniez
chtopcéw z zespotem Klinefeltera. Nie sg oni bowiem ani inni, ani bardziej delikatni.
Maja tylko jeden X wiecej w zestawie chromosoméw. | to whasnie chtopiec z
zespotem Klinefeltera, ktéry musi wczesnie nauczyc sie aktywnie radzic sobie z
wyzwaniami, moze rozwingc silng osobowos$¢. Rodzice powinni wspierac pewnos¢
siebie i zdolno$ci motoryczne dziecka. Dzieci o dobrych zdoInosciach motoryc-
znych i koordynacyjnych upadaja rzadziej i z mniejszym nasileniem. Nikt nie moze
zagwarantowac 100% bezpieczeristwa, dlatego nalezy pozwoli¢ dzieciom na nega-
tywne do$wiadczenia, aby ich swiadomos¢ zagrozen mogta sie rozwijac. Ponadto
dzieci potrzebuja przestrzeni do samodzielnego poznawania otoczenia.
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Adresy i osoby kontaktowe

Niemieckie Towarzystwo Endokrynologiczne i Doctor Finder
https://www.endokrinologie.net/arztsuche.php

Charité Universitatsmedizin Berlin, Klinika Pediatrii i Medycyny Mtodziezowej z
ukierunkowaniem na endokrynologie
https://kinder-endokrinologie.charite.de

Klinika Pediatrii i Medycyny Mtodziezowej
https://www.ukm.de/index.php?id=11343

Prof. Dr. med. Sabine Kliesch — Androlog, urolog, Miinster
https://campus.uni-muenster.de/cera

Prof. Dr. med. Michael Zitzmann — Facharzt fiir Innere Medizin, Endokrinologie und
Andrologie, Diabetologe und Sexualmedizin
https://www.ukm.de/index.php?id=repro_mitarbeiter

PD Dr. med. Corinna Grasemann — Centrum fiir Seltene Erkrankungen Ruhr,
Katholisches Klinikum Bochum — Centrum Choréb Rzadkich
https://www.klinikum-bochum.de/fachbereiche/kinder-und-jugendmedizin/

abteilungen/abteilung-fuer-seltene-erkrankungen.html

Prof. Dr. med. Giinter Stalla — Internista, endokrynolog, diabetolog, androlog, Miinchen
https://www.medicover.de/de/facilities/medicover-neuroendokrinologie
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DAK

Gesundheit

Ein Lsben. ang

JUniwersytet Pacjentow” zebrat wskazéwki dotyczace wyszukiwania informacji w Internecie.
https://patienten-universitaet.de/content/tipps-f%C3%BCr-die-suche-im-internet

Ciekawostki na temat Zespotu XXY i Zespotu Klinefeltera
https://factsaboutklinefelter.com

Miedzynarodowe fora wsparcia dla 47XXY, w tym zespotu Klinefeltera i jego wariantéw
http://www.xxytalk.com/fusionbb/index.php?

Dowiesz sie w mniej niz trzy minuty, jak wazny jest testosteron i jakie srodki moga by stoso-
wane w celu skutecznego leczenia niedoboru hormonu. — Niemieckie Towarzystwo Mezczyzn
i Zdrowia e.V./ Deutsche Gesellschaft fiir Mann und Gesundheit e.V.
https://www.mann-und-gesundheit.com

Studenci medycyny ttumacza wyniki badan na jezyk zrozumiaty dla pacjentow. Ttumaczenie
jest dla Paristwa bezptatne. Jako pacjent znajdujesz sie w centrum uwagi ,Co mi jest? Chce-
my, aby kazdy mdgt otrzymac zrozumiate objasnienia wynikéw badan - niezaleznie od swoich
mozliwosci finansowych.

https://washabich.de

Na naszej stronie internetowej znajda Panstwo informacje dla 0séb dotknigtych choroba
Klinefeltera oraz ich bliskich.

https://www.47xxy-klinefelter.de

@lebenmit47xxy

Our self-help organisation is supported by DAK-Gesundheit. The self-help organisation is responsible for the contents
of this publication. Any claims against the health insurance companies cannot be derived from this.






